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Questa tesi sperimentale si è proposta di valutare gli effetti a lungo termine di una presa in 
carico precoce costituita dal counselling nel primo anno associato o meno al Massaggio 
Infantile praticato entro i 6 mesi di età in bambini con Sindrome di Down. Tale tipologia di 
intervento viene eseguita presso l’I.R.C.C.S (Istituto di Ricovero e Cura a Carattere 
Scientifico) Stella Maris di Calambrone (Pisa) e il presente lavoro costituisce la 
continuazione di uno studio ivi condotto finanziato dalla Fondazione Pierfranco e Luisa 
Mariani (2010) che ne ha verificato l’efficacia nel promuovere primariamente lo sviluppo 
visivo e poi cognitivo, motorio e adattivo dei bambini sindromici reclutati e nel ridurre lo 
stress genitoriale. 
La tesi si articola in due parti di cui la prima consta di un’ ampia argomentazione generale 
basata sulla revisione della letteratura sulla Sindrome di Down, descritta nei suoi aspetti 
epidemiologici, medici e neuropsichiatrici e nelle modificazioni cerebrali a livello 
strutturale e molecolare; si affrontano anche le tematiche del bambino Down in famiglia, la 
presa in carico neuropsichiatrica e l’intervento multidisciplinare precoce. 
Un capitolo è dedicato alle Funzioni Visive dal punto di vista anatomico-funzionale, la loro 
valutazione e i deficit di alcune modalità delle stesse nei disturbi del neuro-sviluppo 
genetici e in particolare nella Sindrome di Down. 
L’ultimo argomento è rappresentato dall’arricchimento ambientale con approfondimenti 
riguardanti il Massaggio Infantile. 
Nella seconda parte viene riportato il lavoro sperimentale svolto nel quale è stato 
esaminato il mantenimento nel tempo, a 36-48 mesi, dei risultati positivi ottenuti nei primi 
12 mesi, in particolare sul funzionamento intellettivo, adattivo e anche socio-emozionale 
dei bambini e sullo stress nei loro padri e madri; inoltre si sono valutati il ruolo predittivo 
delle Funzioni Visive a 6 e 12 mesi per l’outcome cognitivo a 3-4 anni, le correlazioni tra 
competenze socio-emozionali, adattive e intellettive dei figli a 36-48 mesi e tra queste e 
stress nei loro genitori alla medesima età. 
Dalle conclusioni è emerso che l’intervento precoce secondo il Protocollo Stella Maris è in 
grado di promuovere a 36-48 mesi uno sviluppo cognitivo nettamente migliore rispetto a 
quanto descritto in letteratura e a proposito di bambini seguiti con altre modalità di 
riabilitazione; inoltre, rispetto ai 12 mesi, esso ha determinato un discreto funzionamento 
adattivo, in linea con il precedente, ma soprattutto ha favorito un alto livello socio-
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emozionale dei soggetti reclutati e più bassi punteggi di stress genitoriale individuale e 
legato ad una relazione disfunzionale con il figlio. 
Lo studio ha poi dimostrato che il Quoziente Intellettivo, soprattutto di Performance, del 
bambino influenza il proprio comportamento adattivo e che il suo funzionamento socio-
emozionale risente molto della positiva interazione con il genitore. 
Infine, secondo l’analisi statistica di questo lavoro sperimentale, le Funzioni Visive a 6 e 
12 mesi non hanno presentato correlazione con lo sviluppo cognitivo a 36-48 mesi. 
Si devono tener presenti come limiti dello studio la scarsa numerosità del campione e 
alcune variabili anamnestiche. 
A conclusione della ricerca effettuata si può anche affermare che il Massaggio infantile 
rimane una pratica da consigliare, visti i buoni riscontri sul Quoziente Intellettivo Verbale 
e sulla scala socio-emozionale. I risultati sembrano inoltre suggerire l’opportunità di 
proseguire con il lavoro di counselling anche oltre la prima infanzia per favorire la 






Questo lavoro di tesi rappresenta la continuazione di un più ampio studio condotto da un 
gruppo di ricercatori esperti di Sindrome di Down dell’I.R.C.C:S Stella Maris (2014) 
sull’efficacia di un intervento precoce basato sul Massaggio Infantile entro i 6 mesi 
insieme ad un counselling nel primo anno nel promuovere lo sviluppo delle Funzioni 
Visive a 6 e 12 mesi in bambini con Sindrome di Down; quest’ultimo fa parte di una 
ricerca finanziata dalla Fondazione Pierfranco e Luisa Mariani (2010) che ha valutato i 
risultati di un arricchimento ambientale di tale tipo sul funzionamento cognitivo, adattivo, 
motorio e temperamentale del campione selezionato e lo stress nei genitori. 
Il presente lavoro sperimentale si è posto come obiettivo di verificare il mantenimento nel 
tempo, in particolare nella fascia di età 36-48mesi, dei risultati ottenuti sul funzionamento 
cognitivo, socio-emozionale ed adattivo dei bambini e sullo stress nei loro genitori; inoltre 
sono state valutate la capacità delle Funzioni Visive a 6 e 12 mesi di influenzare lo 
sviluppo intellettivo a 36-48 mesi, l’esistenza di una correlazione tra abilità socio-
emozionali, adattive e cognitive dei figli e tra queste e stress materno e paterno a 36-48 
mesi. 
La tesi è organizzata in una parte generale costituita da 8 capitoli nei quali, attraverso una 
revisione della letteratura, si descrive la sindrome di Down, iniziando da alcune note 
storiche e proseguendo con un inquadramento generale comprensivo di dati epidemiologici 
come incidenza, aspettativa e condizioni di vita, ipotesi eziologiche, anomalie genetiche e 
sequenze di DNA coinvolte nei disturbi associati a tale disabilità, infine procedure di 
screening e diagnosi prenatale. 
Successivamente si affrontano dapprima gli aspetti fisici caratteristici delle persone con 
sindrome di Down continuando con le problematiche di tipo medico, suddivise per 
apparati; dopodiché, sono descritti i profili neuropsichiatrici quindi psicomotorio, 
cognitivo, linguistico, adattivo, temperamentale e psicopatologico, ossia il rischio di 
disturbi psichiatrici e demenza, le alterazioni dell’anatomia macro e microscopica 
dell’encefalo nella Sindrome di Down e modificazioni nel rilascio di neurotrasmettitori, nei 
sistemi recettoriali e nell’ espressione di fattori neurotrofici. 
Il quinto capitolo affronta il bambino Down in famiglia confrontandolo con i fratelli e poi 
le caratteristiche dei suoi genitori in termini di stress connesso al loro ruolo, adattabilità e 
capacità educative; infine illustra le raccomandazioni per una buona comunicazione della 
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diagnosi di malattia genetica/disabilità e per l’allestimento di percorsi educativi secondo 
l’AIPD (Associazione Italiana Persone Down) 2009. 
Il sesto capitolo è dedicato alle Funzioni Visive, ossia all’anatomia dei circuiti nervosi ad 
esse sottostanti e agli aspetti neurofisiologici legati alla percezione delle varie componenti 
della realtà come movimento, posizione, forme, senso di profondità e colori; quindi al loro 
sviluppo dalla nascita fino ai primi 2 anni di età e ai test per la valutazione di acuità e 
campo visivi, stereopsi e spostamento di attenzione visiva. Successivamente si valuta il 
deficit di quest’ultima nei disturbi dello sviluppo genetici e quello del flusso ottico di 
movimento in pazienti con Sindrome di Down. 
Il settimo capitolo riguarda la presa in carico neuropsichiatrica e l’intervento 
multidisciplinare precoce in questo tipo di disabilità. 
Il successivo si dedica all’arricchimento ambientale come paradigma sperimentale della 
plasticità neurale sia nei modelli animali che nell’uomo, sotto forma in particolare di 
Massaggio Infantile; si descrivono i meccanismi molecolari coinvolti nei suoi effetti sul 
sistema nervoso centrale e le linee di ricerca attuali condotte da Nicoletta Berardi e 
Lamberto Maffei. Il Massaggio Infantile viene anche illustrato in due sotto paragrafi che 
riportano gli studi sui roditori e in neonati pretermine dove se ne dimostra l’efficacia nel 
promuovere lo sviluppo cerebrale e in particolare le Funzioni Visive e la sua applicazione 
nei bambini con sindrome di Down esposta nella ricerca citata sopra del gruppo 
sperimentale Stella Maris (2014). 
La seconda parte della tesi è dedicata al lavoro sperimentale svolto, definendo gli obiettivi, 
la metodologia, nella quale si descrivono le caratteristiche del campione, gli strumenti 
utilizzati per le valutazioni e i test impiegati per l’analisi statistica e i risultati ottenuti; 
infine vengono discussi i dati significativi e non e si traggono le conclusioni con eventuali 
spunti di riflessione. 
La Sindrome di Down è la più frequente causa di Disabilità Intellettiva su base genetica; 
denominata anche trisomia 21, si tratta di una sindrome polimalformativa dovuta ad 
un’aberrazione cromosomica di tipo numerico (Militerni, 2009). La prima descrizione 
risale al 1866 nell’articolo “Observations on an ethnic classification of idiots” 
(Osservazioni su una classificazione etnica degli idioti) a cura del medico inglese John 
Langdon Haydon Down (1828-1896) che lavorava presso una scuola dell’infanzia a 
Earlswood, dove si dedicò all’osservazione e al trattamento di bambini con gravi ritardi 
mentali. Le caratteristiche riportate furono: “presenza di una faccia ampia, pieghe 
epicantali (cioè attorno agli occhi), lingua grossa, difficoltà linguistiche ma buona capacità 
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di imitazione e una personalità “umorale”, cioè variabile e poco prevedibile” (Vicari, 
2007); inoltre l’autore sottolineò l’instabilità dei progressi ottenuti nell’apprendimento in 
quanto potevano essere facilmente perduti (Vianello, 2006,; Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Egli coniò il termine “mongolismo “evidenziando la somiglianza tra i tratti fisici del volto 
dei bambini osservati con quelli della razza mongola, riflettendo su una possibile 
classificazione etnica della sindrome, da lui ritenuta erroneamente come regressione ad una 
condizione primitiva tipica anche degli abitanti della Mongolia. L’espressione “idioti” 
aveva allora un significato scientifico e non dispregiativo (Vianello, 2006).  
L’aspettativa di vita era molto ridotta, in parte per l’insorgenza della tubercolosi a cui 
Down attribuiva un ruolo nell’origine del disturbo (Vicari, 2007,), come se questo fosse 
una degenerazione ereditaria dovuta all’infezione nei genitori (Ambrosetti, Gualandri, 
2008). Essa è aumentata passando in meno di un secolo da una media di dieci a 
sessant’anni, grazie ai progressi delle cure mediche e chirurgiche, soprattutto la correzione 
dei difetti cardiaci, e alle migliorate condizioni igienico-sanitarie (Vianello, 2006; Vicari, 
2007). 
La storia riporta tristemente che prima della seconda guerra mondiale molti paesi, tra cui 
gli Stati Uniti e la Germania, realizzarono programmi di sterilizzazione obbligata di 
persone Down e, più in generale, con ritardo mentale. Anche dopo l’abbandono di questo 
tipo di pratiche, le condizioni di vita dei soggetti Down rimasero a lungo scadenti; fino a 
pochi decenni fa molti vivevano in istituzioni, scarsamente assistiti, anche dal punto di 
vista medico (Vicari, 2007). 
La causa della sindrome, sebbene si ipotizzasse il ruolo determinante dei fattori ereditari, è 
rimasta sconosciuta fino alla dimostrazione del cariotipo e la messa a punto di tecniche di 
analisi genetica per la identificazione di anomalie nel numero e nella forma dei cromosomi. 
Tra il 1958 e il 1959 nel reparto di Pediatria dell’ospedale Trousseau di Parigi, che 
ospitava molti bambini “mongoloidi” in un apposito reparto specialistico, fu condotto un 
lavoro di équipe da Raymond Turpin (1895-1988), dal suo allievo Jérome J.L.M Léjeune 
(1926-1998) e altri, che giunse a evidenziare la presenza di un cromosoma 
soprannumerario nella coppia ventuno. La scoperta fu pubblicata nel marzo del 1959 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008) e la sindrome definita “Trisomia del cromosoma ventuno”. 
(Vicari, 2007) 
Nel 1965 l’OMS su esplicita richiesta del delegato della Mongolia sancì ufficialmente 
l’abbandono del termine “mongolismo” dalla letterature scientifica e medica a favore del 
più corretto“ Sindrome di Down”(Vicari, 2007). 
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Nel 2000 un gruppo di 62 ricercatori riuniti nella organizzazione internazionale del 
Progetto Genoma pubblicò sulla rivista “Nature” la sequenza dei geni del cromosoma 21 
(Review a cura del coordinamento LGSD. Linee Guida Multidisciplinari per l’Assistenza 
Integrata alle Persone con Sindrome di Down e alle loro Famiglie. Note introduttive di 









La Sindrome di Down interessa tutte le etnie, sia maschi che femmine. La letteratura 
sull’argomento riporta una incidenza variabile tra 800 e 1000 nati vivi. Molti di più sono i 
concepimenti, dato che in genere 3 casi su 4 si concludono con un aborto o con la nascita 
di un bambino morto (Vicari, 2007). Notevoli possono essere le differenze tra le Nazioni: 
con riferimento ai dati del periodo 1997-2001 (Mastroiacono, Diociaiuti, Rosano, 2004) 
troviamo che agli estremi vi sono l’Irlanda, con un neonato con Sindrome di Down ogni 
469 nati e l’Ungheria, con uno ogni 1786. Le due variabili che si presume incidano di più 
sono l’interruzione di gravidanza e l’età media della madre; quest’ultima tuttavia non è 
responsabile della diversità tra Ungheria e Irlanda (Vianello, 2006). 
Attualmente, in Italia nasce circa un bambino Down su 1250 e vivono 
approssimativamente 38000 persone con questa condizione con un’aspettativa di vita 
intorno ai 62 anni (Contardi et al. , Linee Guida Multidisciplinari per l’Assistenza 
Integrata. Alle Persone con sindrome di Down e alle loro Famiglie. , 2007). 
L’incidenza aumenta con l’avanzare dell’età della gestante ma poiché i nati da donne con 
più di 35 anni sono in assoluto in numero notevolmente inferiore di quelli da persone più 
giovani, di fatto solo un bambino Down ogni 5 ha una madre con più di 35 anni (Vicari, 
2007). 
Per quanto riguarda le condizioni di vita attuali, non tutti i soggetti con Sindrome di Down 
sono uguali e il futuro di ciascuno dipenderà dai fattori ambientali e dagli aspetti genetici 
che provengono dalla sua famiglia, in modo non dissimile da quello che avviene per 
qualsiasi bambino (Review a cura del coordinamento LGSD. Linee Guida Multidisciplinari 
per l’Assistenza Integrata alle Persone con Sindrome di Down e alle loro Famiglie. Note 
introduttive, 2007). 
 
1.2 EZIOLOGIA E GENETICA 
L’eziologia non si conosce ancora. Ricerche su fattori potenzialmente coinvolti come 
malattie della madre, esposizione ad agenti teratogeni, alterazioni metaboliche o endocrine 
non hanno avuto esito positivo. Per quanto riguarda il rapporto con l’età materna, 
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l’avanzare degli anni sarebbe responsabile della minore efficienza dei meccanismi che 
contrastano la non disgiunzione e delle difese biologiche deputate a distruggere gameti 
anomali (Vicari, 2007). 
Le anomalie genetiche alla base della Sindrome di Down sono diverse. 
La prima forma è la trisomia 21 piena o libera, visto che il materiale genetico in più è in 
tutte le cellule del corpo e fluttua libero, detta anche da non disgiunzione perché la causa è 
la mancata separazione dei cromosomi della coppia 21 durante la meiosi, per cui uno dei 
genitori nella sua cellula riproduttiva , uovo o spermatozoo, è portatore di 2 cromosomi 21 
invece di uno; di conseguenza la combinazione con il gamete normale determina la 
formazione di uno zigote con trisomia 21. Questa variante origina spontaneamente, in 
modo poco prevedibile, più frequentemente durante il processo di meiosi materna ed è la 
più comune verificandosi in circa il 92-95% dei casi (Vianello, 2006. Vicari, 2007). 
La seconda forma che copre il 2-3% del totale è quella da traslocazione non bilanciata, in 
cui il terzo cromosoma 21 o una parte di esso si traferisce al livello del centromero di un 
cromosoma del gruppo D (13, 14 ,15) o del gruppo G (21, 22) con presenza di materiale 
genetico in più (Vicari, 2007). La traslocazione può essere del tutto casuale nello zigote 
concepito (2/3 dei soggetti) oppure derivare da una condizione già presente nel padre o 
nella madre, rendendo conto dei casi familiari. Il genitore è portatore della traslocazione 
ma ha un solo cromosoma 21 libero e pertanto non manifesta squilibri quantitativi del 
materiale ereditario: si parla di cariotipo bilanciato, in cui il numero totale di cromosomi 
sembra essere 45 (Ambrosetti, Gualandri, 2008; Vicari, 2007). In tal caso le madri possono 
dare alla luce tre tipi di prole: sano con cariotipo normale, sano con traslocazione 
bilanciata, trisomia 21 da traslocazione. Nell’eventualità di un genitore con traslocazione 
bilanciata 21/21 tutti i figli saranno affetti dalla Sindrome di Down (Militerni, 2009). 
Conoscere il cariotipo del bambino è importante perché, se è presente tale tipo di anomalia, 
è consigliabile che anche i genitori, i loro consanguinei e gli altri figli facciano la mappa 
cromosomica, in quanto se si individua il portatore la possibilità che nascano in quella 
famiglia altri bambini con Sindrome di Down è maggiore (Vicari, 2007). 
Molto più rare sono la trisomia parziale, in cui solo una parte del cromosoma 21 ha geni in 
eccesso, comunque in grado di causare le manifestazioni tipiche del quadro clinico e le 
differenze cromosomiche come le forme ad anello. Visto che il numero di cromosomi 
risulta normale il rischio di porre una diagnosi prenatale errata è aumentato (Vicari, 2007; 
Vianello, 2006; Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
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Infine, nell’1-2 % dei casi la Sindrome di Down ha origine dalla trisomia 21 in 
mosaicismo; tale condizione prevede la presenza di linee cellulari normali e di altre con 
trisomia (libera o da traslocazione) con diverse percentuali delle due linee (Ambrosetti, 
Gualandri, 2008). Questo dipende dal fatto che la non disgiunzione o la traslocazione si 
verifica solo in alcune cellule derivate dallo zigote nella prima o successive divisioni 
oppure dalla perdita del cromosoma 21 in eccesso durante le varie mitosi di uno zigote 
trisomico (Vicari, 2007). Non è del tutto definito se i bambini con mosaicismo tendano ad 
avere prestazioni cognitive, linguistiche e sociali lievemente migliori rispetto agli individui 
con le altre forme (Vianello, 2006). 
Si stima che il cromosoma 21 contenga tra i duecento e i duecentocinquanta geni e recenti 
ricerche hanno identificato una regione sul braccio lungo del cromosoma 21 (21q.22,3) che  
sembra essere responsabile dei disturbi associati alla sindrome, in particolare l’estremità 
terminale [banda q22.2-22.3 (Bargagna, Massei, 1996)] è implicata nello sviluppo della 
cardiopatia congenita, di alcuni tratti somatici tipici, dell’ipotonia muscolare. Ma bisogna 
sottolineare che le suddette manifestazioni cliniche non si riscontrano sempre e che molte 
sono le differenze individuali negli aspetti fisici e cognitivi, per cui gli effetti finali 
risultano determinati dall’interazione tra i geni in eccesso di questa regione e la totalità 
delle informazioni iscritte nell’intero DNA (Vicari, 2007). 
Nella regione “critica” 21q22 si trovano i geni COL6A1-COL6A2 per il collageno di tipo 
6, che molto probabilmente hanno un ruolo nella patogenesi delle cardiopatie congenite; il 
gene CRYA1 che codifica per la proteina alfa1 del cristallino, implicato nella patogenesi 
della cataratta e delle opacità corneali; alcuni oncogeni come AML1 e ETS2 che 
chiariscono la maggiore incidenza di leucemia nei soggetti Down. 
Altri geni più in prossimità del centromero, quindi non ”indispensabili” per l’insorgenza 
della sindrome, ma frequentemente coinvolti sono quello per la Proteina Precursore 
dell’Amiloide (APP), la sostanza che si accumula nel cervello dei malati di Alzheimer e 
che ritroviamo anche negli adulti Down dopo i 35-40 anni e il gene GART implicato nel 
metabolismo delle purine e quindi correlato con l’iperuricemia frequentemente presente 
nella sindrome e responsabile in parte del ritardo mentale; il gene che codifica per l’enzima 
SOD1 (Cu/Zn superossidodismutasi), il cui eccesso di espressione comprometterebbe il 
sistema di difesa cellulare nei confronti dei radicali liberi dell’ossigeno, contribuendo al 
precoce invecchiamento del soggetto Down; inoltre la difettosa funzionalità dell’enzima 
altera il trasporto di neurotrasmettitori nelle cellule nervose implicato nel deficit cognitivo. 
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Anche i geni per i recettori degli Interferon alfa, beta e gamma si trovano in questa 
regione (Bargagna, Massei, 1996). 
Altri ancora sono quelli per la sintesi di adenosina e guanosina (riparazione del DNA), 
per la funzionalità tiroidea, per il metabolismo della serina e dell’acido folico, geni 
correlati con la miopia (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
1.3 PROCEDURE DI SCREENING E DIAGNOSI PRENATALE 
Non è ad oggi possibile prevenire la Sindrome di Down, al contrario esistono precise 
tecniche di diagnosi citogenetica prenatale quali l’amniocentesi e la villocentesi ossia 
prelievo dei villi coriali, cellule da cui si sviluppa la placenta (Vicari, 2007). 
Il Collegio Americano di Ostetricia e Ginecologia raccomanda che a tutte le donne in 
gravidanza, indipendentemente dall’età, venga offerta l’opzione dei test diagnostici per la 
Sindrome di Down e di meno invasive procedure di screening (Marilyn J. Bull et al. , 
Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
Le indicazioni per una diagnosi prenatale sono le seguenti: 
- gestante di età superiore a 35 anni. 
-Presenza di un figlio con Sindrome di Down. 
-Presenza tra ascendenti e/o collaterali di casi di Sindrome di Down (Militerni, 2009). 
-Probabilità 1/250 o maggiore di feto con Sindrome di Down sulla base dei parametri di 
screening (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Le procedure non invasive di screening che permettono di stimare il rischio di avere un 
bambino Down attualmente disponibili sono il Tri-test e il Duo-Test associati alla 
translucenza nucale ecografica. 
Il Tri test viene effettuato tra la quindicesima e la diciassettesima settimana di gravidanza e 
consiste nel valutare con un prelievo di sangue la presenza di tre sostanze prodotte in parte 
dalla placenta e in parte dal fegato del feto: alfafetoproteina (AFP) ed estriolo non 
coniugato, i cui livelli sono più bassi nelle gravidanze colpite da Sindrome di Down e la 
beta-gonadotropinacorionica (beta-HCG) che è invece aumentata in questi casi. I risultati 
ottenuti vengono inseriti in un programma che li elabora considerando parametri come età, 
peso corporeo, presenza di patologie della madre, settimana di gestazione, eventuale 
gravidanza gemellare. Alla fine viene fornito un numero che esprime la probabilità della 
nascita di un figlio Down (Vicari, 2007; Militerni, 2009). 
La translucenza nucale è un’indagine ecografica eseguita tra la decima e la tredicesima 
settimana di gestazione e misura lo spessore della regione retronucale da edema 
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sottocutaneo, il quale risulta aumentato nella Sindrome di Down. Anch’essa consente di 
ottenere una probabilità personalizzata di feto con tale anomalia cromosomica (Vicari, 
2007; Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Recentemente è stata individuata nel sangue materno una sostanza di origine placentare: 
Proteina A associata alla gravidanza (PAPP-A) presente già dall’ottava- nona settimana di 
gestazione, il cui basso livello aumenta il rischio di Sindrome di Down. Il dosaggio della 
PAPP-A assieme a quello della beta-HCG prende il nome di Duo test e ha il vantaggio di 
poter essere effettuato già del primo trimestre. Generalmente viene associato alla 
translucenza nucale e la valutazione della probabilità individualizzata di feto con Sindrome 
di Down è formulata sulla base di entrambi i parametri (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Combinando anche l’età materna si ottiene lo screening del primo trimestre , considerato la 
migliore opzione, secondo un report clinico (2011) dall’Accademia Americana di Pediatria 
che illustra anche la possibilità di uno screening del secondo trimestre, per coloro che lo 
richiedono in questo periodo o abitanti in zone dove il precedente non è disponibile. 
Questo secondo tipo viene spesso chiamato quadruplo screening e combina l’età materna 
con il Tri test e i livelli di inibina. Il tasso di rilievo della Sindrome di Down ottenuto 
tramite gli screening del primo e secondo trimestre è rispettivamente dall’82% all’87% e 
dell’80%. Per lo screening integrato, cioè ottenuto combinando entrambi, è 
approssimativamente del 95% (Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 
2011). 
Per la diagnosi citogenetica della Sindrome di Down l’amniocentesi si esegue tra la 
quindicesima e la diciottesima settimana di gestazione e consiste nell’aspirare liquido 
amniotico sotto sorveglianza ecografica allo scopo di raccogliere le cellule del feto presenti 
su cui fare l’analisi cromosomica. Essa comporta un rischio di aborto di un caso ogni 
duecentosettanta, legato all’esperienza e manualità dell’operatore (Vicari, 2007). 
Il prelievo dei villi coriali o villocentesi è la biopsia di una piccola quantità di placenta 
eseguibile tra l’ottava e la dodicesima settimana di gestazione. I villi coriali sono le 
propaggini attraverso le quali lo zigote si attacca alla mucosa dell’utero e hanno lo stesso 
patrimonio genetico dell’embrione. Il loro studio permette una analisi cromosomica più 
precoce. La procedura si può effettuare risalendo con un catetere la vagina e il collo 
dell’utero oppure attraverso la parete addominale con un ago sottile, sempre sotto guida 
ecografica. Il rischio di aborto è dell’1%, quindi maggiore di quello dell’amniocentesi, 
rispetto alla quale ha però il vantaggio di poter essere eseguito più precocemente e di dare 
il risultato in una settimana anziché in venti giorni. Dati l’alto costo e i rischi di queste due 
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procedure si è alla ricerca di indicatori biologici, cioè test sensibili, in grado di svelare la 




IL FENOTIPO DELLA SINDROME DI DOWN 
 
 
2.1 ASPETTI FISICI 
La Sindrome di Down si caratterizza per un’elevata variabiltà nella sua manifestazione 
fenotipica ma alcuni tratti fisici sono molto frequenti e consentono ad un clinico esperto di 
sospettare la diagnosi, che andrà però confermata con un esame del cariotipo da eseguire al 
più presto. Tra questi: 
-occhi a mandorla con rima palpebrale obliqua dall’alto in basso e dall’esterno all’interno e 
pieghe epicantali muscolo-cutanee agli angoli interni. 
-Macchie di Brushfield, cioè piccole chiazze biancastre alla periferia dell’iride 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
-Testa piccola (microcranio), brachicefalica (per prevalenza dei diametri trasversi) con 
occipite piatto e cute retronucale sovrabbondante. 
-Volto piccolo, rotondeggiante, con profilo piatto e naso piccolo con radice larga e 
appiattita. 
-Micrognatia e ipoplasia mascellare. 
-Bocca e orecchi più piccoli con padiglioni talora displasici (spesso con lobi assenti) e a 
basso impianto. Nella cavità orale il palato è alto e arcuato, i denti sono piccoli e allineati 
irregolarmente , la lingua appare grossa (macroglossia), larga, con solchi trasversali (lingua 
scrotale) e spesso sporgente. 
-Collo corto e tozzo. 
-Mani corte e larghe con quinto dito piccolo per ipoplasia della falange media con o senza 
clinodattilia (cioè incurvamento), spesso verso l’interno della mano; solco palmare unico, 
mono o bilaterale e caratteristiche alterazioni dei dermatoglifi. 
-Ampio spazio tra il primo e il secondo dito del piede spesso con una profonda plica 
plantare. 
-Statura media inferiore alla norma. 
-Displasia della pelvi. 
Tra le anomalie meno frequenti rientrano la presenza di 11 coste e uno sterno 
ipersegmentato cioè con due centri di ossificazione del manubrio. 
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Inoltre le articolazioni sono molto flessibili per notevole lassità dei legamenti e in più del 
95% dei casi è presente ipotonia muscolare (Vicari, 2007; Vianello, 2006; Marilyn J. Bull 
et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011; Panizon et al. , 2005; Ambrosetti, 
Gualandri, 2008; Militerni, 2009). 
Il neonato con Sindrome di Down ha Riflesso di Moro debole, evocabile in seguito ad una 
brusca modificazione della posizione del capo rispetto al tronco. La reazione normale che 
ne deriva è caratterizzata da un’improvvisa estensione ed abduzione degli arti superiori, 
con apertura delle mani e pianto e successivamente flessione ed adduzione degli stessi. La 
manovra più utilizzata per provocarlo consiste in una lieve trazione per le braccia da 
neonato supino; quando le spalle sono sollevate, ma il capo tocca ancora il piano di 
appoggio, si lascia bruscamente la presa delle mani, sì che il neonato “ricade” in posizione 
supina (Ambrosetti, Gualandri, 2008; Militerni, 2009). 
Molti dei segni clinici suddetti sono già presenti alla nascita, anche se non tutti 
contemporaneamente (Vicari, 2007; Ambrosetti, Gualandri, 2008). Altra caratteristica 
riscontrata è la cute marmorata: striature violacee, serpiginose reticolari al tronco e agli arti 
che si accentuano con il freddo e in posizione declive e si risolvono con il riscaldamento; si 
tratta di una risposta vascolare normale e transitoria nel neonato a termine ma se persiste in 
maniera pronunciata fa sospettare un’anomalia genetica tra cui la Trisomia 21 (Muccioli 
Elisabetta, 2010). La cute può essere anche secca e ipercheratosica (Panizon et al. , 2005). 
L’addome è globoso per ipotonia muscolare; frequente la diastasi dei retti addominali con 
ernia ombelicale (Militerni, 2009). La fontanella anteriore o bregmatica, tra l’osso frontale 
e i parietali, si chiude tardivamente, anziché tra i 12 e i 18 mesi come di norma (Panizon et 
al. , 2005; Militerni, 2009). 
 
2.2 CONDIZIONI MEDICHE 
 
2.2.1 Cardiopatie 
La Sindrome di Down comporta molteplici rischi in termini di salute (Vianello, 2006). 
Difetti cardiaci congeniti sono presenti nel 40-50% degli individui (Marilyn J. Bull et al, 
Accademia Americana di Pediatria, 2011). I più frequenti sono: il canale atrio-ventricolare 
(CAV), il difetto interventricolare (DIV), il difetto interatriale (DIA), il dotto arterioso di 
Botallo pervio (DAP), situazioni che comportano tutte un aumento del flusso polmonare da 
shunt sinistro-destro, la tetralogia di Fallot (TF) e il Fallot-Canale che invece sono 
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caratterizzate da una riduzione del flusso polmonare da shunt destro- sinistro (Ambrosetti, 
Gualandri, 2008). 
L’iperafflusso polmonare, con il tempo, comporta un aumento delle resistenze vascolari 
che, dopo il primo anno di età, può divenire irreversibile anche dopo correzione della 
cardiopatia e nei bambini Down l’evoluzione peggiorativa è più rapida che nei soggetti non 
sindromici. I DIA rimangono a lungo asintomatici anche se di ampie dimensioni, mentre i 
DIV e il DAP possono divenire sintomatici nelle prime settimane di vita. Si verifica un 
incremento della suscettibilità alle infezioni dell’apparato respiratorio, una maggior 
probabilità di scompenso e quindi di rallentata crescita; se i difetti non vengono corretti, 
l’aumento delle resistenze vascolari polmonari condizionerà inizialmente un 
miglioramento dello scompenso, quando presente, ed in seguito la comparsa di cianosi per 
inversione del flusso, fenomeno chiamato complesso di Eisenmeger (Ambrosetti, 
Gualandri, 2008). 
Le cardiopatie con ipoafflusso polmonare comportano cianosi, dispnea e talora crisi 
asfittiche che possono condurre a morte. Frequenti il ritardo di accrescimento e la maggior 
suscettibilità alle infezioni respiratorie. L‘ipossiemia cronica comporta poliglobulia, quindi 
aumento della viscosità ematica con sintomi come parestesie, tinnitus, cefalea, maggior 
predisposizione ad episodi trombotici e clubbing digitale ossia “dita a bacchetta di 
tamburo” per ispessimento delle falangette da microaneurismi arterovenosi. Infine, 
maggiore è il rischio di ascessi cerebrali per emboli settici paradossi o microinfarti con 
successiva colonizzazione batterica (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Per la diagnosi di queste condizioni l’ecocardiografia è una metodica completa ma i suoi 
risultati devono essere interpretati insieme agli esiti di esami complementari come 
elettrocardiogramma e radiografia del torace. L’ecografia fetale consente d’individuare la 
presenza di una cardiopatia dal primo trimestre di gravidanza (Ambrosetti, Gualandri, 
2008). 
Le Linee Guida dell’ Accademia Americana di Pediatria 2011 suggeriscono di eseguire a 
tutti i neonati Down un ecocardiogramma, indipendentemente dall’effettuazione o meno di 
una ecografia fetale, che deve essere letto da un cardiologo pediatrico. 
Le più comuni cardiopatie dei soggetti con Sindrome di Down richiedono un trattamento, 
spesso di tipo chirurgico ma per alcuni tipi di DIA e DIV anche percutaneo transcatetere; 
in alcuni casi può essere utile la terapia medica, anche per procrastinare nel tempo la 
correzione chirurgica in modo tale da ridurne i rischi ma anche di permettere un’eventuale 
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evoluzione spontanea favorevole possibile per alcune forme di DIV e DAP (Ambrosetti, 
Gualandri, 2008). 
La più frequente (30-40%) malformazione nei soggetti Down è il Canale atrio-ventricolare, 
di cui esistono due forme principali : la completa e la parziale. La prima è caratterizzata da 
un difetto del setto interatriale tipo “ostium primum”, da un difetto del setto 
interventricolare e da una valvola atrioventricolare comune collegata con entrambe i 
ventricoli. La seconda manca del difetto interventricolare e presenta due valvole 
atrioventricolari parzialmente o completamente separate tra loro. 
Il CAV richiede sempre trattamento chirurgico che è in grado di consentire una buona 
qualità di vita (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Il DIA rappresenta il 10-25% delle cardiopatie ritrovate nei soggetti con Sindrome di 
Down; si tratta di una comunicazione a livello interatriale ed a seconda della sua sede 
viene classificato in tipo “Ostium Secundum”, se nella parte centrale, “Ostium Primum,” 
se nella porzione più vicina alle valvole atrio-ventricolari ed è questa la forma più comune, 
“Seno Venoso ” se in vicinanza dello sbocco delle vene cave; è spesso causa di aritmie che 
sono il motivo più frequente di riscontro dell’anomalia nell’adulto. Dato che i DIA 
possono progressivamente ingrandirsi hanno quasi sempre indicazione alla chiusura, che se 
eseguita in età prescolare consente un vita assolutamente normale (Ambrosetti, Gualandri, 
2008). 
I DIV sono la seconda cardiopatia più frequente nei soggetti Down (9-30%). Si 
distinguono in perimembranosi, in vicinanza delle valvole atrioventricolari, e muscolari; 
quest’ultimi hanno una maggior probabilità di evoluzione spontanea favorevole. Possono 
essere singoli o multipli. Se di medie e grandi dimensioni vengono sempre corretti 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Il DAP si caratterizza per la mancata chiusura del dotto di Botallo, vaso sanguigno che 
nella vita fetale mette in comunicazione arteria polmonare e aorta. Di norma la sua 
obliterazione avviene nelle prime 48-72 ore di vita, a volte nei primi mesi; la chiusura 
spontanea è rara dopo il primo anno. Se di piccole dimensioni è asintomatico e non viene 
trattato, a parte la profilassi dell’endocardite. Negli altri casi si ricorre all’intervento 
chirurgico di legatura o sezione del dotto o percutaneo permettendo la guarigione completa 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La forma meno comune è la tetralogia di Fallot caratterizzata da un DIV cavalcato dalla 
valvola aortica con ostruzione della via di efflusso del ventricolo destro, stenosi della 
valvola polmonare o del tronco polmonare e/o dei suoi rami, ipertrofia del ventricolo 
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destro. Il Fallot-Canale si differenzia per la presenza a volte di insufficienza della valvola 
atrioventricolare. Entrambi richiedono correzione chirurgica e sebbene i risultati siano 
buoni possono conseguirne delle sequele che impattano sulla prognosi a lungo termine 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Gli adulti possono avere problemi cardiaci, oltre ai difetti congeniti, soprattutto prolasso 
della Mitrale e rigurgito aortico. Per questo è importante sottoporli a indagini diagnostiche 
per identificare la valvulopatia specialmente prima di interventi dentali o chirurgici e 
considerare la profilassi antibiotica per le endocarditi (Jean Rondal, Juan Perera, Lynn 
Nadel, 2003). 
 
2.2.2 Problematiche respiratorie 
I soggetti con Sindrome di Down, anche in assenza di cardiopatia, hanno un’aumentata 
incidenza di infezioni respiratorie che rappresenta una delle cause più comuni di 
ospedalizzazione e di mortalità; maggiore è anche la suscettibilità alle infezioni cutanee, 
delle mucose e dell’apparato gastroenterico. Infatti si riscontrano molte anomalie immuno-
ematologiche come neutrofili alterati e con vita più breve, linfopenia, eosinopenia, 
alterazioni dell’immunità cellulo-mediata e delle immunoglobuline sieriche che possono 
spiegare in parte queste evidenze. Anche le alterazioni del metabolismo ossidativo dovute 
alla presenza di elevati livelli di SOD1, che converte l’anione superossido in perossido di 
idrogeno, in molte cellule tra cui i neutrofili, contribuiscono alla predisposizione a 
infezioni soprattutto da S.aureus, C.albicans e Aspergillus che richiedono anione 
superossido per essere distrutti (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La letteratura riporta modificazioni dell’anatomia polmonare nella sindrome di Down tra 
cui presenza di ipoplasia con ridotto numero totale di alveoli dai dotti dilatati, doppia rete 
capillare nei setti alveolari, come si riscontra in utero e nei primi mesi di vita, e riduzione 
complessiva del letto vascolare; per quanto concerne le vie aeree: stenosi sottoglottica e 
tracheale, bronco tracheale cioè originante da sopra la carena, diametro della trachea più 
piccolo del normale (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Nelle persone Down affette da cardiopatia con shunt sinistro-destro l’incidenza di 
ipertensione polmonare sembra essere maggiore di quella che ci si può aspettare in base 
alla gravità del difetto. Le anomalie anatomiche suddette entrano in gioco in questa 
evoluzione così come l’ipossiemia che accompagna le apnee ostruttive del sonno, frequenti 




Il rischio di OSAS (Obstructive, Sleep Apnea Syndrome, Sindrome delle Apnee Ostruttive 
del Sonno) va dal 50 al 79% (Marilyn J. Bull et al, Accademia Americana di Pediatria, 
2011). Oltre all’ipertrofia adenoidea e tonsillare, cause comuni di questa condizione anche 
in bambini normali, nei Down contribuiscono le anomalie del volto e della cavità orale, le 
piccole dimensioni del rinofaringe, la riduzione del tono della muscolatura faringea nel 
quadro di ipotonia generalizzata e talora la stenosi delle coane; inoltre molti soggetti Down 
sono sovrappeso od obesi (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
2.2.3 problematiche gastrointestinali 
Il neonato con Sindrome di Down ha una maggiore incidenza di malformazioni congenite 
dell’apparato gastroenterico, che si presentano con una frequenza del 12% circa (Marilyn J. 
Bull et al, Accademia americana di Pediatria, 2011). La stenosi duodenale e il megacolon 
congenito sono le più comuni; tra le rare si ricordano atresie duodenali, pancreas anulare, 
fistole tracheo-esofagee, gastroschisi, anomalie dell’albero biliare, onfalocele, ano 
imperforato, ernie diaframmatiche. Tutte queste condizioni rappresentano emergenze 
chirurgiche e richiedono sorveglianza clinica ed eventuale valutazione strumentale. 
Particolare attenzione deve essere posta all’emissione di meconio (che deve avvenire entro 
24 ore dalla nascita) e ai segni di occlusione intestinale (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La malattia celiaca nella Sindrome di Down ha una frequenza di gran lunga maggiore 
rispetto a quella della popolazione generale (Vianello, 2006), ricorrendo nel 5% dei casi, 
dal report a cura di Marilyn J. Bull et al. (Accademia Americana di Pediatria 2011) nelle 
cui Linee Guida si raccomanda la valutazione dei possibili sintomi ad essa riferibili ad ogni 
visita di salute prevista per questi bambini dopo l’anno di età e, se presenti, procedere con 
lo screening attraverso il dosaggio degli anticorpi anti transglutamminasi di tipo A insieme 
a quello delle immunoglobuline A totali, per escluderne un deficit selettivo che 
comporterebbe un falso negativo nei livelli del primo parametro. I pazienti con valori di 
laboratorio anormali eseguiranno valutazioni specialistiche. Nessuna evidenza dimostra il 
beneficio dello screening nei soggetti asintomatici. Gli studiosi non concordano sulla 
necessità di sottoporre a ulteriori esami pazienti sintomatici ma con valori ematici normali 
ad una prima valutazione.  
Si devono indagare aspetti clinici come diarrea, stipsi, scarso o lento accrescimento, 
anemia, dolori e gonfiori addominali, problemi di sviluppo e comportamentali (Marilyn J. 
Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
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Le suddette Linee Guida prevedono la valutazione nel primo mese di vita della 
costipazione, che può derivare da restrizioni nella dieta o basso introito di fluidi, ipotonia, 
ipotiroidismo o malformazioni del tratto gastroenterico, e del reflusso gastroesofageo. 
Inoltre deve essere monitorato l’aspetto nutrizionale: si incoraggia l’allattamento al seno, 
visti i numerosi benefici come la riduzione in incidenza di infezioni del tratto respiratorio, 
di otiti medie acute, dermatiti atopiche e riniti allergiche, la promozione dello sviluppo 
muscolare orale e di un miglior legame madre-bambino. Tuttavia nei primi giorni di vita, 
soprattutto nei pretermine, la suzione è difficoltosa per l’ipotonia e ciò può impedirne 
l’effettuazione ma esso potrà essere ripreso dopo alcune settimane, quando il lattante di 
solito acquisisce maggior padronanza di questa competenza. I neonati con Sindrome di 
Down tendono spesso a dormire molto per cui devono essere risvegliati allo scopo di 
nutrirli. Inoltre uno dei loro principali problemi è la selezione dei cibi in base alla 
consistenza con preferenza verso quelli poco solidi, in particolare nei primi anni di età 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
I bambini con difficoltà a crescere , lenti nel mangiare o che tendono a soffocarsi durante il 
pasto o con ricorrenti sintomi respiratori dovrebbero eseguire una valutazione radiografica 
della deglutizione (Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
 
2.2.4 Profilo odontostomatologico 
Nel 23% dei bambini Down (Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 
2011) si riscontrano ipodonzia e ritardata eruzione dentale. Sotto il profilo 
odontostomatologico la Trisomia 21 presenta peculiari caratteristiche morfobiologiche e 
funzionali tali da richiedere un approccio di tipo preventivo e intercettivo. Si distinguono 
manifestazioni oro-facciali primarie (presenti alla nascita e durante il primo anno di vita) 
da quelle secondarie (che si sviluppano in pazienti non trattati precocemente). Tra le 
primarie: ipotonia muscolare e ipotono dei ligamenti articolari, ipoplasia mandibolare e 
mascellare, diastasi linguale, palato a sella, anomalie della dentizione. Tra le secondarie, 
potenzialmente evitabili, rientrano: morso aperto e respirazione orale, pseudomacroglossia 
(in quanto il volume della lingua è apparentemente aumentato in rapporto alle dimensioni 
ridotte della cavità orale) parodontiti croniche, protrusione dei denti frontali superiori e 
inferiori. 
Per la dentatura decidua l’alterazione più frequente è l’eruzione ritardata degli incisivi, che 
avviene quasi contemporaneamente a quella dei molari, dando l’impressione che tutti i 
denti erompano simultaneamente ma in ritardo, in media tra un anno e un anno e mezzo di 
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età. Presenti anche agenesie dentarie, affollamento e malposizione degli incisivi. Nella 
permanente sono frequenti le agenesie, le inclusioni, le malposizioni , i diastemi dovuti alla 
microdonzia e, nello stesso soggetto, grande variabilità in forma e dimensioni dei denti. 
Si osserva una ridotta prevalenza di lesioni cariose molto probabilmente legata ai diastemi 
che facilitano la detersione e la mineralizzazione dello smalto. 
Elevatissima è l’incidenza di malattia parodontale che si caratterizza per la precoce 
comparsa e per la rapida progressione. Riguardo alle cause, tutti gli autori concordano 
sull’importanza di un disturbo immunologico che amplifica gli effetti dell’aggressione 
batterica. 
Il non mettere in atto precocemente interventi di riabilitazione miofunzionale determina 
l’istaurarsi di maleocclusioni, soprattutto: occlusioni di classe terza con morso inverso 
anteriore per il maggior tasso di crescita della mandibola rispetto alla mascella, morso 
aperto anteriore dovuto all’interposizione della lingua, all’ipotonia dell’orbicolare, al 
deficit masticatorio e respiratorio che aumentano lo spazio libero tra le due arcate, morso 
crociato posteriore mono o bilaterale legato all’iposviluppo del mascellare in senso 
trasversale (Bargagna, Massei, 1996). 
Comune è anche il bruxismo, cioè una parafunzione ossia movimento mandibolare non 
funzionale, volontario o involontario che si verifica nel corso della giornata o nel sonno 
producendo un caratteristico stridore (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
2.2.5 Aspetti auxo-endocrinologici 
Nel paziente con Sindrome di Down è presente un difetto di crescita fin dalla nascita, 
infatti peso, altezza e circonferenza cranica sono inferiori rispetto al neonato sano. 
Addirittura in alcuni casi è stato osservato un ritardo di crescita intrauterino rilevabile 
ecograficamente dalla 15-16 esima settimana di gestazione (Ambrosetti, Gualandri, 2008,). 
Quasi sempre la velocità di questo processo è rallentata in due specifici momenti, tra 9 e 24 
mesi di età e alla pubertà, dove la maturazione sessuale non si accompagna ad uno spurt di 
crescita, ma ad un avanzamento rapido dell’età ossea con una saldatura precoce delle 
cartilagini, che risulta in una statura finale media per i maschi di 153 cm e di 143 cm per le 
femmine. Essa è dovuta alla brevità degli arti inferiori, con tronco di dimensioni normali 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). Gli studi hanno dimostrato che la secrezione di ormone 
della crescita (GH) è normale pur in presenza di un’alterata regolazione neuroendocrina a 
livello ipotalamo-ipofisario. I livelli di IGF1 (Somatomedina/ Insulin like Growth Factor 1) 
sono lievemente diminuiti alla pubertà. È stato proposto il trattamento con GH, ma i dati 
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forniti dalla letteratura, pur dimostrandone il beneficio in termini accrescitivi, non offrono i 
risultati a lungo termine e gli effetti collaterali, per cui ancora non è raccomandato 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Per quanto riguarda l’accrescimento ponderale, nella prima decade di vita il peso del 
bambino Down, rapportato alla propria altezza, non si discosta molto da quello dei 
coetanei. A partire dalla seconda decade, in circa la metà degli individui si rileva la 
tendenza ad un eccesso ponderale, anche in termini di obesità intesa come BMI sopra 27.8 
kg /m2 nei maschi e sopra 27.3 kg/m2 nelle femmine. Questa situazione è in gran parte 
legata a fenomeni genetici, per cui le persone con Sindrome di Down avrebbero un 
consumo energetico a riposo ridotto, ma anche all’eccessiva introduzione di cibo, spesso 
condizionata da un esagerato senso di fame. 
Il controllo della crescita e la prevenzione dell’obesità devono iniziare precocemente 
prevedendo consigli dietetici, attività fisica ed inserimento sociale (Ambrosetti, Gualandri, 
2008). 
Nei soggetti adulti con Sindrome di Down è stata riscontrata una ridotta mineralizzazione 
ossea con elevati valori di osteocalcina, che trarrebbe beneficio da un anno di terapia con 
calcio e vitamina D. La ridotta massa ossea risulta essere statisticamente correlata 
all’ipotonia muscolare e alla scarsa mobilità per cui è opportuno consigliare un esercizio 
fisico regolare (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Nei pazienti Down l’età di comparsa dei primi segni di sviluppo puberale risulta essere 
lievemente anticipata rispetto alla restante popolazione; in particolare ciò avviene in 
associazione alla presenza di ipotiroidismo. Le femmine hanno un’età media di insorgenza 
del menarca sovrapponibile a quella della popolazione generale (13 anni e 8 mesi), invece 
quella della menopausa è precoce (47,1 anni); sono inoltre fertili e possono restare gravide 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). La letteratura documenta, fino al 2004, 31 casi di donne 
con Trisomia 21 incinte. La probabilità di avere bambini affetti dalla stessa Sindrome è più 
alta rispetto alla normalità ma non superiore al 50% (Vianello, 2006). È stata anche rilevata 
una maggiore incidenza di prematurità e basso peso alla nascita nei neonati da gravidanze 
di pazienti Down. 
La capacità riproduttiva è invece diminuita nei maschi, la cui sterilità è stata attribuita ad 
un’insufficienza gonadica parziale o ad un difetto della spermatogenesi (Ambrosetti, 
Gualandri, 2008). Solo due i casi di paternità riportati in letteratura (Vicari, 2007). Inoltre 
altro problema è l’aumentata incidenza (del 6,5%) di criptorchidismo, che sembra legato ai 
diminuiti livelli di LH (ormone luteinizzante) e Androgeni durante la fase embrionale di 
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discesa testicolare rispetto alla restante popolazione (Ambrosetti, Gualandri, 2008). Alla 
ritenzione testicolare sono correlati il rischio di tumore e l’infertilità, che nei Down sono 
ancora più frequenti rispetto ai bambini con lo stesso disturbo (Bargagna, Massei, 1996). 
Ma è oggetto di discussione il fatto che il criptorchidismo possa essere un fattore di rischio 
aggiuntivo per il seminoma in questi pazienti, che hanno già una prevalenza maggiore di 
tale neoplasia, motivo per cui in casi sindromici è necessario monitorare la possibile 
insorgenza di tumore nel testicolo indipendentemente dal fatto che sia o meno ritenuto 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). Il criptorchidismo va corretto riportando i testicoli nello 
scroto: si può tentare un trattamento ormonale, privo di controindicazioni, ma che ha 
limitate capacità di successo in questi soggetti. In caso di fallimento, si procede 
all’orchidopessi chirurgica. La procedura non elimina il rischio di degenerazione ma 
permette una più agevole ispezione della gonade (Bargagna, Massei, 1996). 
I disordini della tiroide sono comuni nella sindrome di Down e si presentano sia come 
ipotiroidismo che, meno frequentemente, come ipertiroidismo e hanno una prevalenza 
variabile in base all’età. Ricorrono nel 4-18% dei casi (stima del report Marilyn J. Bull et 
al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). Da studi di prevalenza, tali disturbi si 
presentano con un rapporto femmine- maschio pari a circa 2 a 1. 
L’ipotiroidismo congenito nei neonati con Sindrome di Down si manifesta con 
un’incidenza fino a 20 volte superiore alla popolazione generale (1/141 nei pazienti Down 
rispetto a 1/3000). È stato dimostrato che mediamente il valore di TSH (Thyroid-
Stimulating Hormone) rilevato allo screening neonatale è maggiore rispetto ai soggetti con 
sviluppo tipico (9,76 in confronto a 3,96 mIU/l) in presenza di valori di T4 
(Tetraiodiotironina o Tiroxina) nei limiti del fisiologico, ma diminuiti in confronto alla 
media dello standard e con valori di TBG anch’essi entro la norma. Da studi effettuati per 
chiarirne l’eziopatogenesi si evidenzia che esso raramente si associa a disgenesia o 
agenesia ghiandolare, che invece è la causa più comune delle forme di ipotiroidismo 
congenito nella popolazione generale. 
Di solito i neonati Down che allo screening della funzionalità tiroidea presentano un valore 
di Tiroxina normale o basso e TSH superiore a 10mUI/L sono posti in terapia con 
Tiroxina, ma non vi è accordo unanime sull’inizio e l’opportunità della stessa, anche 
perché si è osservato che in alcuni casi l’ipertireotropinemia è transitoria e i pazienti 
possono tornare alla normalità anche in assenza di trattamento. Da studi di follow up è 
emerso inoltre che frequentemente il soggetto Down può passare dall’eutiroidismo ad uno 
stato francamente patologico. 
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L’ipotiroidismo acquisito interessa il 20% dei bambini con Sindrome di Down e la sua 
incidenza aumenta con l’avanzare dell’età. La causa più frequente è l’autoimmunità anche 
se si possono ipotizzare altri meccanismi eziopatogenetici, quali alterazioni ipotalamiche o 
resistenza periferica all’azione degli ormoni tiroidei. La positività autoanticorpale non è 
presente nei primi anni di vita ma viene riscontrata dopo gli otto. Tuttavia sono stati 
segnalati anche casi di presenza di autoanticorpi in lattanti. Sicuramente ciò è correlato al 
quadro cromosomico, che rende maggiormente suscettibile il paziente all’autoimmunità. 
Gli anticorpi riscontrati sono del tipo anti-tireoglobulina, anti-tireoperossidasi, antirecettore 
del TSH in concentrazioni variabili e non sempre associati ad alterazioni della funzionalità 
tiroidea; nella maggior parte dei casi di tiroidite il riscontro di autoanticorpi precede anche 
di anni le manifestazioni cliniche. 
I sintomi dell’ipotiroidismo sono la stipsi, l’ipotonia muscolare, la secchezza della cute, la 
riduzione o la regressione dello sviluppo intellettivo ma anche, nel paziente non trattato, 
scarso accrescimento staturale, pubertà precoce, depressione dell’umore e versamento 
pericardico. Clinicamente non è facile valutare il deficit della funzionalità tiroidea, in 
quanto i sintomi ad esso relativi sono già comuni in questi bambini, mentre le alterazioni 
dello sviluppo cognitivo possono essere erroneamente riferite ad un disturbo delle 
condizioni neuropsichiche dell’individuo. Per questo motivo i controlli periodici della 
funzionalità tiroidea sono indicati per non misconoscere un ipotiroidismo che potrebbe 
peggiorare lo sviluppo neuromotorio (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
In particolare è previsto, dalle Linee Guida 2011 (Marilyn J. Bull et al. , Accademia 
America di Pediatria) lo screening alla nascita con il dosaggio di T4 e TSH e misure 
ripetute del TSH a 6 mesi, 12 mesi e poi annualmente. Il monitoraggio clinico e 
laboratoristico deve anche valutare la possibile presenza di altre patologie autoimmunitarie 
come diabete mellito tipo 1, celiachia ed epatite autoimmune che hanno maggior frequenza 
nei casi di Down con tiroidite autoimmune (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Altro rilievo spesso presente nei soggetti con Sindrome di Down è quello di un 
ipotiroidismo compensato con alti valori di TSH, talora associati a modica riduzione della 
T4, in assenza di anticorpi anti tiroide, di incerta eziopatogenesi (Bargagna, Massei, 1996). 
Anche nell’ipertiroidismo siamo di fronte ad una malattia autoimmune e il primo 
trattamento è l’utilizzo di farmaci antitiroidei, ma per una garanzia di risultati a lungo 




Il rischio di Diabete tipo 1 nella sindrome di Down risulta essere aumentato, 
verosimilmente per la predisposizione verso le patologie autoimmuni. Il mappaggio del 
cromosoma 21 e studi statistici di prevalenza su famiglie Danesi hanno suggerito 
l’esistenza di sequenze geniche che potrebbero contribuire a determinare la suscettibiltà 
per tale patologia, che si presenta con caratteristiche sovrapponibili a quelle della 
popolazione generale. Tuttavia in termini di complicanze è stata osservata una diminuita 
incidenza di retinopatia diabetica. Il bambino Down è anche a rischio di Diabete tipo 2 . In 
particolare è stata riscontrata un’aumentata insulino-resistenza causata dall’eccesso di 
tessuto adiposo (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
2.2.6 Patologie cutanee 
Esistono molte malattie cutanee presenti in tutta la popolazione ma che, associate alla 
Sindrome di Down, hanno una maggior gravità, incidenza e resistenza alle terapie. Tra le 
più frequenti: xerosi cutanea (cute spessa, secca con superficie rugosa), dermatite 
seborroica (eritemato-squamosa), follicoliti e foruncolosi (processi infiammatori, spesso su 
base infettiva, dei follicoli piliferi), acanthosis nigricans (iperpigmentazione probabilmente 
legata all’isulinoresistenza), micosi cutanee e onicomicosi, alopecia areata, cheiliti angolari 
(fissurazioni e lesioni eritematose agli angoli della bocca), Cutis Marmorata, Elastosis 
Perforans Serpiginosa (disordine dell’eliminazione transepidermica con ispessimento delle 
fibre elastiche che formano papule cheratosiche) (Ambrosetti, Gualandri 2008). 
 
2.2.7 Problematiche ortopediche 
Nel 20% circa dei pazienti con Sindrome di Down sono presenti patologie dell’apparato 
muscolo-scheletrico che sono per lo più correlate all’iperlassità legamentosa e all’ipotonia 
con conseguenti ipermobilità e instabilità articolari in vari distretti: rachide cervicale, anca, 
ginocchio, piede. L’instabilità del rachide cervicale è la patologia più grave e 
potenzialmente più invalidante e comprende sia la forma atlo-occipitale, tra occipite e 
atlante, sia quella atlo-assiale, tra atlante e epistrofeo; presente nel 10-20% dei soggetti 
Down, è sintomatica solo nell’ 1-2% dei casi (Ambrosetti, Gualandri, 2008). Il Pediatra 
deve istruire, ogni due anni, i genitori sull’importanza di precauzioni nel posizionare la 
colonna cervicale durante procedure anestesiologiche, chirurgiche e radiologiche ed è 
chiamato a porre attenzione ai segni di mielopatia ad ogni esame clinico previsto dopo il 
primo anno. In caso di esordio di sintomi come cambiamenti dell’andatura, della funzione 
vescicale o intestinale, dolori al collo, torcicollo o rigidità cervicale, inclinazione della 
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testa, debolezza, i genitori devono contattare il medico. La radiografia del tratto cervicale 
può essere eseguita solo dopo i 3 anni di età per consentire un’adeguata mineralizzazione 
vertebrale; tuttavia non è previsto lo screening radiografico per l’instabilità atlanto-assiale 
in soggetti asintomatici, poiché non è in grado di predire il rischio futuro di problemi alla 
colonna. Gli sport di contatto, come il calcio o la ginnastica, aumentano la probabilità di 
danno al midollo spinale e di questo la famiglia deve essere messa al corrente. Per i 
soggetti sintomatici è prevista l’esecuzione di una radiografia del rachide cervicale in 
posizione neutra e, se non si riscontrano anomalie, anche in flessione ed estensione 
(Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
Circa il 9% dei soggetti Down presenta scoliosi, con un rapporto maschi-femmine di 1:2, 
che invece ricorre nel 2-4% dei casi nella popolazione normale con un rapporto maschi-
femmine di 1:5. 
La displasia e la lussazione congenita dell’anca, insieme ad altre malattie comuni dell’anca 
infantile, non hanno frequenza maggiore nei bambini Down anche se, dopo l’inizio della 
deambulazione, può insorgere in tale distretto un’instabilità, cioè una lussazione spontanea, 
di solito indolore e riducibile, della testa femorale dall’acetabolo. 
A livello femoro-rotuleo l’instabilità è presente nel 10-20% dei casi e può anche 
manifestarsi come sublussazione o lussazione franca della rotula. Spesso si riscontra anche 
ginocchio valgo con aumento dell’angolo femoro-tibiale. 
La deformità più frequente del piede che interessa circa il 90% dei pazienti è il primo 
metatarso varo, in forme più o meno gravi; spesso presente anche piede piatto valgo.  
Altre anomalie del soggetto Down sono l’alluce valgo, spesso molto marcato, l’alluce varo 
e l’ipoplasia del quarto metatarso, tutte di solito asintomatiche e ben contenute nelle 
calzature normali o eventualmente ortopediche (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
2.2.8 Aspetti ematologici 
Per tutti i neonati con Sindrome di Down è prevista la valutazione della conta completa 
delle cellule del sangue (Marylin J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011); 
infatti questi soggetti presentano un gran numero di alterazioni ematologiche, da semplici 
anomalie di laboratorio, autolimitantisi, a neoplasie in particolare leucemie acute. 
Nell’ambito di quest’ultime si riscontrano varietà specifiche della sindrome di Down come 
la malattia mieloproliferativa transitoria (TMD) e la leucemia mieloide acuta (LMA) a 
micromegacarioblasti (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
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Alterazioni non neoplastiche alla nascita più frequenti sono neutrofila, trombocitopenia e 
soprattutto policitemia (18-64%) (Ambrosetti, Gualandri, 2008; Marilyn J. Bull et al. , 
Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
È opportuno ottenere la concentrazione emoglobinica ad un anno di età e da allora in poi 
annualmente. Infatti l’anemia ricorre nel 3% dei casi e i bambini con Sindrome di Down 
mostrano un ridotto introito con la dieta di ferro rispetto ai coetanei. Nel 45% dei casi 
presentano un volume corpuscolare medio (MCV) aumentato, per cui questo parametro 
non può essere utile per valutare una carenza marziale. A tal scopo si devono richiedere i 
livelli di Ferritina insieme a quelli della Proteina C reattiva, perché la prima è una proteina 
della fase acuta e negli stati infiammatori può aumentare come la seconda, quindi risultare 
falsamente elevata. Questi test o la concentrazione di emoglobina reticolocitaria sono da 
eseguire annualmente in pazienti ad alto rischio di deficienza di ferro (Marilyn J. Bull et al. 
, Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
La malattia mieloproliferativa transitoria è presente nel 10% dei casi (Marilyn J. Bull et al. 
, Accademia Americana di Pediatria, 2011) ed è caratterizzata da un’alterazione 
ematologica complessa con aspetti mielodisplastici e mieloproliferativi e con blastosi 
periferica simil leucemia acuta. Può essere causa di idrope fetale oppure decorrere del tutto 
asintomatica, altrimenti determina anemia e trombocitopenia o più raramente eritrocitosi o 
trombocitosi. Frequente l’epatomegalia spesso associata a splenomegalia ed ittero con 
segni di colestasi e necrosi epatocellulare. Il fegato è infiltrato da precursori 
megacariocitari così come il polmone e il miocardio, con conseguenti polisierositi ed 
edema polmonare; più raro l’interessamento cutaneo con esiti crostosi. La malattia ha 
risoluzione spontanea entro i tre mesi; nonostante la reversibilità, comporta un rischio del 
20-30% di un successivo sviluppo in leucemia acuta e ha a sua volta una mortalità intorno 
al 20% (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La leucemia è più comune in bambini con Sindrome di Down rispetto alla popolazione 
generale ma ancora rara (1%). Inoltre è maggiore il riscontro delle forme mieloidi che 
coprono quasi la metà dei casi, molto più rare nell’infanzia dei soggetti normali. 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008,; Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 
2011). 
 
2.2.9 Aspetti otorinolaringoiatrici 
Le patologie otorinolaringoiatriche sono molto frequenti nella Sindrome di Down e sono in 
parte favorite dalla maggior suscettibilità alle infezioni e dalle modificazioni 
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morfostrutturali del massiccio cranio-facciale (Ambrosetti, Gualandri, 2008). Quest’ultimo 
presenta seni mascellari ipoplasici, setto nasale spesso deviato e con asimmetria di 
inserzione sull’osso palatino, coane ridotte a fessure e ossa nasali iposviluppate che 
conferiscono il classico appiattimento del volto. La muscolatura facciale è ipotonica e 
l’interessamento specifico degli orbicolari determina protrusione del labbro inferiore, 
mentre quello dei mimici facciali e zigomatici determina ridotta attività del labbro 
superiore. Il palato è corto e ogivale determinando così una riduzione volumetrica della 
cavità orale. 
Le tonsille palatine sono molto superficializzate rispetto alle logge per cui appaiono 
medializzate e, in associazione alla macroglossia, riducono in maniera consistente lo 
spazio libero orofaringeo. 
La mucosa nasale presenta modificazioni strutturali delle ciglia e si riscontra ipertrofia del 
tessuto adenoideo fino ad interessare l’ostio tubarico. 
La tuba ha dimensioni più piccole ed è generalmente collassata a livello dell’istmo, dello 
sbocco faringeo e della porzione medio cartilaginea, talora con epitelio cuboide. 
Nell’apparato uditivo, a livello dell’orecchio esterno, oltre alle già citate anomalie del 
padiglione auricolare, tra cui si aggiunge l’ipoplasia dell’antelice, il condotto uditivo 
esterno appare ristretto e occupato da materiale di desquamazione per la tendenza alla 
disidrosi cutanea caratteristica di questa sindrome. Nell’orecchio medio sono state descritte 
anomalie della catena ossiculare (ipoplasica e malformata) e del canale del faciale e 
presenza di tessuto mesenchimale nella cassa del timpano. Nell’orecchio interno la 
chiocciola può essere più corta con ipoplasia del ganglio spirale e a livello del labirinto 
posteriore sono state descritte alterazioni dello spazio utriculare e del canale semicircolare 
laterale. 
Nella laringe le corde vocali sono edematose come lo spazio interaritenoideo e la 
muscolatura è ipotonica. 
Questi aspetti otorinolaringoiatrici determinano manifestazioni cliniche tra cui rinorrea 
sierosa e mucopurulenta, respirazione orale, maggior rischio di OSAS, voce roca e 
coinvolgimento del sistema tubo timpanico con realizzazione di quadri otitici catarrali o 
mucopurulenti (Bargagna, Massei, 1996). 
L’Otite media secretiva è caratterizzata da produzione di liquido sieroso, siero-ematico o 
mucoso che occupa la cassa dell’orecchio medio con conseguente ipoacusia trasmissiva; è 
detta anche otite media sierosa del bambino perché frequente in età pediatrica ed ha elevata 
incidenza nella Sindrome di Down. I sintomi comprendono ipoacusia trasmissiva, 
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autofonia, acufeni e raramente otalgia. Nel bambino è spesso silente e solo un attento 
monitoraggio può svelarla e riconoscere il deficit uditivo che può alterare lo sviluppo e 
ritardare il linguaggio. La causa principale di questa patologia nel soggetto Down è 
l’ipotonia della tuba di Eustachio che ne ostacola l’apertura e quindi non permette il 
riequilibrio con la pressione atmosferica. 
L’otite cronica è invece l’esito di un processo infiammatorio dell’orecchio medio protratto 
nel tempo che determina otorrea, ipoacusia trasmissiva che poi diventa di tipo misto e 
infine neurosensoriale, acufeni e vertigini saltuarie (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La maggior parte dei deficit uditivi nei bambini Down sono di tipo trasmissivo, 
dall’orecchio medio, ma anche da ostruzione dell’orecchio esterno, talvolta con otite, 
conseguenza dei traumi da grattamento per il prurito da materiale di desquamazione 
(Bargagna, Massei, 1996; Ambrosetti, Gualandri, 2008). Gli studi riportano anche forme di 
tipo misto e neurosensoriale con percentuali dal 4 al 78%. Tra le forme neurosensoriali è 
difficile distinguere le primitive o congenite da quelle secondarie ad otiti medie croniche 
trascurate con deposizione di tessuto osteoide nella regione del tratto spirale. La displasia 
dell’orecchio interno va sospettata se il deficit uditivo persiste nonostante la risoluzione 
della patologia dell’orecchio medio. 
Inoltre è riportata l’insorgenza anticipata della presbiacusia, già nella seconda, terza decade 
di vita, con un deficit sulle frequenze acute, similmente a quanto si riscontra nel soggetto 
adulto normale (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Anche per i Down è previsto lo screening audiologico alla nascita tramite i potenziali 
evocati uditivi del tronco (BAER/ABR, Brainstem Auditory Evoked Response) o 
l’Emissioni Otoacustiche, come in tutti i neonati. Chi supera lo screening, lo ripete a 6 
mesi di età per conferma; in caso contrario, si fa riferimento ad un otorinolaringoiatra in 
grado di valutare i bambini con canale esterno stenotico per determinare anomalie 
dell’orecchio medio. Se la membrana del timpano è scarsamente visualizzabile può essere 
necessaria la timpanometria. La patologia dell’orecchio medio deve essere trattata subito e 
seguita dalla verifica dello stato uditivo. 
Da un anno di età ai cinque è necessario rivalutare il rischio di otite media sierosa, che va 
dal 50 al 70%. Per chi ha eseguito il test diagnostico dallo specialista, ogni sei mesi è 
previsto un nuovo screening o un audiogramma comportamentale o una timpanometria 
fino al ripristino di un normale udito bilateralmente, esaminato dopo i 4 anni di età. Il 
monitoraggio audiologico dai 5 anni fino all’età adulta prevede esami audiometrici annuali 
(Marilyn J. Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
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2.2.10 Patologia renale e urologica 
Anomalie renali e del tratto urinario si presentano con maggior frequenza tra le persone 
con Sindrome di Down. Soprattutto si ricordano: agenesia/ipoplasia renale, rene a ferro di 
cavallo, che consiste nell’unione dei due poli renali inferiori tramite un cordone fibroso, 
disturbi dello svuotamento vescicale, valvole (ossia pliche congenite) dell’uretra posteriore 
(o prostatica) e ipospadia, malformazione congenita del pene per cui il meato uretrale 
esterno si colloca a diversi livelli sull’asta e sul perineo e non all’apice del glande 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). Tuttavia non si raccomanda lo screening alla nascita di tali 
patologie fin quando non ne sarà confermata l’utilità nel migliorare l’outcome (Marilyn J. 
Bull et al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011). 
 
2.2.11 Problematiche oculistiche 
Le alterazioni del globo oculare possono colpire annessi, cornea, cristallino, retina. 
Le pieghe epicantiche sono pliche verticali bilaterali di cute che si estendono dalla 
palpebra superiore o inferiore verso il canto mediale e nei soggetti Down possono 
determinare l’insorgenza di epiblefaron ovvero un’alterazione della normale posizione 
delle ciglia in senso verticale con conseguente sfregamento sulla superficie corneale ad 
ogni ammiccamento. Spesso misconosciuta è la sindrome della “floppy eyelid” (FES) 
caratterizzata da eccessiva lassità della palpebra superiore o inferiore che tende 
all’eversione quando viene sollevata verso l’alto; disturbo da tenere in considerazione in 
quanto può complicare le manovre nella visita oculistica e causare congiuntiviti 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
È abbastanza frequente la comparsa di blefariti (infiammazioni del bordo palpebrale), 
orzaioli, calazi e congiuntiviti (Bargagna, Massei, 1996). 
Rispetto alla popolazione generale nei soggetti con Sindrome di Down si riscontra 
un’incidenza più elevata di ostruzione congenita del dotto nasolacrimale, che determina 
lacrimazione ed episodi ricorrenti di secrezione mucopurulenta, in assenza di 
infiammazione congiuntivale. È una condizione molto comune nelle prime settimane di 
vita anche nei bambini sani, ma nella Trisomia 21 le anomalie anatomiche sottostanti sono 
più complesse (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Altre alterazioni congenite sono la cataratta, lo strabismo non accomodativo, presente già 
alla nascita, ma riscontrabile anche più tardi, a 3- 4 mesi di vita, e il nistagmo congenito. 
La peculiarità di queste anomalie è che possono non dare alcun segno di sé per molto 
tempo o comunque quando le possibilità di intervento efficace sono scarse e, poiché 
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solitamente sono indice di gravi malattie oculari, la loro identificazione precoce è 
importante per candidare il paziente alla correzione chirurgica (Ziccardi, Ricci et al. , 
2006) 
La frequenza dei difetti di refrazione, come miopia e maggiormente ipermetropia, tra i 
neonati con Sindrome di Down è sovrapponibile a quella riscontrata nella popolazione 
generale, ma invece di ridursi con l’età, come in quest’ultima, la prevalenza aumenta con 
gli anni fino al 60-70%. Anche l’astigmatismo è spesso presente (Bargagna, Massei, 1996,; 
Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
L’esame della refrazione si effettua con l’esecuzione della retinoscopia in cicloplegia 
(Lucia Ziccardi, Benedetto Ricci et al. , 2006). 
Molto comune è anche il riscontro di deficit accomodativi (50% circa) che tendono ad 
aumentare di incidenza con il tempo e ad associarsi a quelli precedenti di grado più elevato 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Lo strabismo è caratterizzato dal non corretto allineamento degli assi visivi. La deviazione 
può essere convergente (esotropia) o divergente (exotropia). La convergente può essere 
legata alla presenza di ipermetropia che implica eccessivo sforzo accomodativo (esotropia 
accomodativa) oppure no, come ad esempio la forma congenita con insorgenza entro i 6 
mesi di età. Sebbene raramente, lo strabismo può avere cause organiche intraoculari, come 
la cataratta, o neurologiche, come i tumori. Nella Sindrome di Down questa anomalia è 
frequente e più spesso del tipo esotropia. Particolarmente importante è riconoscere lo 
strabismo monolaterale in cui l’occhio deviato è sempre lo stesso e quasi costantemente si 
associa ad ambliopia (occhio pigro). L’occhio ambliopico presenta una riduzione della 
acuità visiva non legata a cause organiche ma ad un’insufficiente stimolazione visiva 
(Bargagna, Massei, 1996; Ziccardi, Ricci et al. , 2006 ; Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
La gravità dell’ambliopia può giungere alla cecità legale (visus inferiore o uguale a 1/10) 
che limitando la stereopsi (visione della profondità) interferisce con lo svolgimento di 
alcune attività quotidiane; tuttavia essa è totalmente reversibile se diagnosticata e trattata 
precocemente (oltre i 6 anni il recupero è problematico). L’identificazione dello strabismo 
anche minimo (non evidente all’ispezione), avente lo stesso potenziale patogeno del 
manifesto, è imperativa (Ziccardi, Ricci et al. , 2006).  
Il nistagmo è un’alterazione dell’equilibrio muscolare caratterizzata da movimenti 
oscillatori bilaterali dei bulbi oculari, involontari, più o meno ritmici. È di frequente 
riscontro nella Sindrome di Down, spesso associato a esotropia congenita; più raramente è 
un nistagmo sensoriale per cataratta congenita bilaterale o anomalie retiniche che 
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comportino grave ipovisus congenito (Bargagna, Massei, 1996; Ambrosetti, Gualandri, 
2008). 
È stato effettuato uno studio (Felius et al. , 2014) con lo scopo di stabilire l’associazione tra 
deficit dell’acuità visiva e instabilità di fissazione dello sguardo, misurata registrando i 
movimenti oculari, in bambini con Sindrome di Down e nistagmo. La ricerca ha concluso 
che, sebbene altri fattori contribuiscano alla perdita dell’acuità visiva, come anomalie 
corticali, errori refrattivi e limitazioni cognitive, il nistagmo da solo può rendere conto di 
gran parte di questo deficit.  
Il cheratocono è una patologia non infiammatoria della cornea in cui si verifica uno 
sfiancamento e assottigliamento della stessa. Produce astigmatismo miopico. Raramente è 
congenito. Di solito si manifesta verso la pubertà e progredisce sino ai 35-40 anni per poi 
stabilizzarsi. È bilaterale ma asimmetrico. Ha un’incidenza nei Down da 10 a 300 volte 
superiore rispetto alla popolazione generale. 
Il termine cataratta indica un’opacità del cristallino di entità, forma e localizzazione 
variabile ed è pressoché presente in tutti i soggetti con Trisomia 21. La forma più frequente 
è quella a “goccia di cera” con opacità multiple periferiche che di solito consente una 
buona acuità visiva. Meno frequente è la forma completa congenita che invece deve essere 
operata precocemente per le gravi conseguenze ambliopiche. Le persone Down sono 
inoltre predisposte ad invecchiamento precoce e quindi a sviluppo di cataratta senile in età 
inferiore rispetto alla norma. 
Non esistono anomalie del fundus tipiche della Sindrome di Down. Di frequente riscontro 
nei miopi elevati sono la coroidosi miopica con ampie zone di atrofia e le degenerazioni 
retiniche periferiche, soprattutto quella a palizzata. Talvolta si riscontra un disco ottico 
rilevato come segno di pseudopapilledema, anomalia congenita che non comporta disturbi 
per il paziente (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Per i bambini Down è previsto alla nascita lo screening della cataratta congenita con la 
ricerca del riflesso rosso e il suo pronto trattamento da parte di un oftalmologo con 
esperienza nella gestione di questi soggetti. In caso di patologia, il riflesso è biancastro e se 
questa è avanzata, la semplice ispezione delle pupille rivela un simile colore (leucocoria). 
Entro i sei mesi di vita lo stesso specialista dovrà valutare la presenza di cataratta 
all’oftalmoscopia ma anche il nistagmo e lo strabismo; quest’ultimo si esamina attraverso 
il riflesso luminoso sulla cornea che si ottiene puntando una luce in direzione delle due 
pupille: normalmente esso cade su punti corrispondenti simmetrici delle due retine: 
l’asimmetria fa sospettare uno strabismo. 
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Se un’eventuale ostruzione del dotto lacrimale non si risolve nel primo anno di vita è 
indicato l’intervento chirurgico o il drenaggio. 
Dopo i 12 mesi, il monitoraggio oculistico da parte dell’oftalmologo pediatra dovrà essere 
annuale fino ai 5 anni, biennale fino ai 13, triennale fino all’età adulta (Marilyn J. Bull et 
al. , Accademia Americana di Pediatria, 2011; Ziccardi, Ricci et al. , 2006). 
 
2.2.12.Aspetti immunologici 
Le alterazioni immunologiche principali presenti nella Sindrome di Down evidenziate dalla 
letteratura sono: riduzione nel numero e funzione di linfociti T, B, NK, ipoplasia del timo 
con alterazioni morfostrutturali, alterati livelli di citochine e molecole di adesione, ridotta 
chemiotassi dei neutrofili, squilibrio dei sistemi antiossidanti e metabolici, ridotti livelli di 
zinco, livelli di IgG normali ma riduzione delle sottopopolazioni, presenza di autoanticorpi. 
Esse spiegherebbero l’aumentato rischio di infezioni, malattie autoimmuni e leucemia. 
La letteratura riporta nei Down anche una maggiore incidenza di allergia alimentare che si 
associa non solo a manifestazioni gastroenteriche ma anche respiratorie e ad otite media 
sierosa (Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
 
2.2.13 Epilessia e invecchiamento precoce 
Tipico della Sindrome di Down è un precoce invecchiamento e un rischio di demenza, 
anche in età adulta e non solo senile, più alto rispetto sia alla popolazione generale che alla 
Disabilità Intellettiva di altra eziologia. Il morbo di Alzheimer può esserne una causa, 
infatti è presente in una percentuale molto maggiore rispetto ai soggetti sani di pari età 
(Vianello, 2006). 
Le persone con Sindrome di Down mostrano anche un’incidenza superiore di 
manifestazioni critiche, febbrili e non, in confronto alla popolazione normale; le crisi 
epilettiche possono considerarsi un epifenomeno delle anomalie anatomiche e funzionali 
solitamente presenti in questi pazienti, tra cui le più rilevanti sono disgenesie corticali con 
ridotta presenza di interneuroni gabaergici, anomalie morfologiche delle spine dendritiche 
e loro bassa densità, alterazioni della membrana neuronale e infine aumentato stress 
ossidativo. 
La prevalenza di epilessia aumenta con l’avanzare dell’età raggiungendo il 46% oltre i 50 
anni. Si tratta di crisi parziali, spasmi infantili e crisi tonico-cloniche generalizzate. Circa 
l’esordio, si è osservato un andamento bimodale: nel 40% dei pazienti esso avviene prima 
di un anno di età, in un altro 40% nella terza decade. Nel gruppo dei giovani si osservano 
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spasmi infantili e crisi tonico-cloniche con mioclono, nei più anziani sono maggiormente 
frequenti crisi parziali semplici o complesse, così come tonico-cloniche. 
In uno studio condotto su individui con Sindrome di Down adulti con storia di epilessia, 
quelli di età maggiore di 45 anni erano significativamente più predisposti a sviluppare la 
Malattia di Alzheimer rispetto ai più giovani, suggerendo che un’epilessia a esordio tardivo 








ASPETTI NEUROPSICHIATRICI DELLA SINDROME DI DOWN 
 
 
3.1 PROFILO PSICOMOTORIO 
Il profilo psicomotorio del bambino Down è influenzato principalmente dall’ipotonia e/o 
dall’insufficiente controllo della contrazione muscolare e dal ritardo mentale. Altre 
possibili cause sono state suggerite; ad esempio si è visto che in presenza di cardiopatia 
congenita la compromissione posturo-cinetica è più marcata (Vicari, 2007). 
Nel corso del primo anno di vita l’ipotonia si evidenzia quando si solleva il bambino 
disteso per metterlo seduto: la testa spesso resta indietro rispetto al corpo (Vianello, 2006). 
Riscontriamo un ritardo significativo nell’acquisizione delle tappe fondamentali dello 
sviluppo motorio rispetto ai coetanei normodotati, complessivamente coerente con quello 
cognitivo (Vianello, 2006). 
Nella seguente tabella sono stati confrontati i range di età in mesi in cui i bambini Down e 
quelli con sviluppo tipico raggiungono in media le principali abilità motorie (Vicari, 2007). 
 





Rotola (da pancia in giù a pancia in su e viceversa) 4-6 5-5,6 
Sta seduto da solo, senza appoggio, per breve 
tempo 
6,8 8,5-11,7 
Si muove carponi 8-10 12,2-17.3 
Sta in piedi appoggiato a un sostegno 10-12 15-20 
Comincia a stare in piedi da solo 10-12 16-20 
Cammina da solo 12-15 15-74 
Sale le scale da solo 18-24 36-42 




La motricità fin dall’inizio ha bisogno di componenti mentali in grado di organizzare 
finalisticamente il movimento, fattori da ricordare anche in sede di trattamento, che deve 
essere di tipo riabilitativo psicomotorio in quanto ne è stato riportato il ruolo 
nell’influenzare lo sviluppo del bambino Down. 
Il concetto di psicomotricità si richiama proprio alla stretta relazione tra vita emotiva e 
capacità di spostamento nell’ambiente. Infatti, i bambini normodotati raggiungono tappe in 
cui ad importanti acquisizioni sul piano motorio corrispondono altrettante modificazioni 
sul piano cognitivo. 
Nel secondo anno di vita, il passaggio dallo stadio sensomotorio1 a quello preoperatorio2 
nelle strutture di pensiero si accompagna allo sviluppo dell’attività prassica in cui il 
movimento del bambino comincia a perdere la caratteristica di automaticità e diventa 
finalizzato, cioè diretto ad uno scopo. Piaget (psicologo svizzero) definisce la prassia come 
“un sistema coordinato di movimenti in funzione di un risultato o di una intenzione”; essa 
quindi richiede una programmazione dell’atto motorio da parte di strutture cerebrali. 
Un’altra tappa importante nello sviluppo intellettivo è il passaggio dallo stadio 
preoperatorio a quello delle operazioni concrete3, intorno al settimo anno di vita. In questo 
stesso periodo si assiste all’acquisizione dei parametri spaziali e dello schema corporeo, 
inteso come la rappresentazione mentale delle parti del proprio organismo, in condizioni 
statiche e dinamiche, e delle relazioni spaziali tra di esse. Quindi sono molte le funzioni 
cognitive che si attivano nel corso del movimento, tra cui anche le percettive. 
I bambini Down presentano difficoltà prassiche, dell’equilibrio dinamico, della 
coordinazione e dello schema corporeo e spesso dislateralizzazione, espressione 
dell’organizzazione e dei rapporti tra i due emisferi cerebrali (Bargagna, Massei, 1996; 
Bargagna, 2000); frequentemente siedono con gli arti inferiori molto distanziati e 
camminano a gambe larghe (Vicari, 2007). 
                                                           
1
 È lo stadio secondo Piaget durante il quale il bambino muove dai riflessi neonatali verso un’organizzazione 
coerente, del tutto “pratica, ”delle azioni dirette al suo ambiente immediato; implica dei semplici 
adattamenti percettivi e motori alle cose piuttosto che le loro manipolazioni simboliche (J. H. Flavell, 1971, 
pag 118). 
2
 È il periodo dai 2 ai 7 anni in cui il bambino compie i primi tentativi, relativamente disorganizzati e incerti, 
di venire alle prese con il mondo dei simboli, cioè comincia a compiere rappresentazioni interiori dei 
problemi sensomotori; implica un’elaborazione della realtà in pensieri e parole anziché l’azione diretta su di 
essa (J. H. Flavell, 1971, pp. 118, 121, 192). 
3
 È lo stadio, secondo Piaget, che va dai 7 agli 11 anni, in cui il fanciullo comincia ad” apparire” razionale e 
ben organizzato nei suoi adattamenti; sembra avere un’organizzazione concettuale stabile e ordinata che 
applica al mondo degli oggetti intorno a lui; si formano infatti strutture cognitive chiamate raggruppamenti 
(J. H. Flavell, 1971, pp. 118, 11). 
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3.2 PROFILO COGNITIVO 
I bambini con Sindrome di Down presentano un Quoziente Intellettivo di gravità variabile 
tra il medio, compreso tra 35 e 50, la fascia più rappresentata, e il lieve, tra 50 e 70; 
occasionalmente anche grave tra 20 e 35. 
Il Quoziente Intellettivo (QI) è definito dal rapporto tra Età Mentale, ossia relativa alle 
capacità medie dei bambini della stessa età del soggetto esaminato, e quella cronologica 
moltiplicato per 100 (S. Di Nuovo, 2008); il punteggio è ottenuto tramite la valutazione di 
test standardizzati somministrati individualmente, ad esempio la Scala di Intelligenza 
Wechsler [(WIPPSI- Wechsler Preschool and Prymary Scales of Intelligence, per bambini 
fino ai 6 anni e WISC- Wechsler Intelligence Scale for Children, per quelli dai 6 ai 16) 
Pfanner, Marcheschi, 2005], la Stanford Binet [(che valuta items nelle aree attenzione, 
memoria, linguaggio, compiti verbali e non, per fascia di età dai 3 agli 11 anni) S. di 
Nuovo, 2008] o punteggi ricavati da strumenti ordinali come MS 4-8 [(Mental Structures 
per il periodo di età dai 4 agli 8 anni, che valuta il passaggio dal pensiero intuitivo a quello 
operatorio concreto nelle aree della numerazione, seriazione, classificazione, 
conservazione della quantità e della sostanza) M. Settimo, 2011] e OLC (Operazioni 
logiche e conservazione; test composto di 24 items suddivisi in prove di numerazione, 
seriazione, classificazione e conservazione) S. Di Nuovo, 2008]. Un funzionamento 
intellettivo significativamente al di sotto della media è definito da un valore di circa 70 o 
inferiore (intorno a 2 deviazioni standard al di sotto della media). È però da notare che 
nella valutazione del QI esiste un errore di misurazione di circa 5 punti che può variare da 
strumento a strumento (Vio, Lo Presti, 2014; Vianello, 2006). 
Il QI nella Sindrome di Down tende a diminuire con l’età passando da circa 63-67 punti nei 
primi 3 anni di vita a 32-38 tra i 12 e i 18. Questo dato non indica un deterioramento ma 
solo un decrescere del ritmo di sviluppo come dimostrato dalla riduzione del progresso in 
età mentale per ogni anno di età cronologica. Come citato precedentemente, tipico della 
sindrome è un precoce invecchiamento che si manifesta con un declino intellettivo 
soprattutto relativamente a compiti che richiedono prontezza di riflessi, buon uso della 
memoria a breve termine e di lavoro, orientamento spaziale, mentre minore è la caduta 
relativamente alle capacità verbali e numeriche già acquisite; questo si verifica anche nei 
casi che non si accompagnano a demenza. Tale declino sarebbe più marcato in una vita 
caratterizzata da scarsi stimoli cognitivi (Vianello, 2006). 
In due diversi studi mirati ad affrontare lo sviluppo dell’intelligenza in termini di età 
mentale è emerso che i bambini Down, nei primi tre anni di vita, sono paragonabili ai 
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normodotati che hanno poco più della metà della loro età cronologica nell’esecuzione di 
compiti cognitivi sensomotori e simbolici e che l’età mentale di pensiero logico4 o 
operatorio concreto dei minori con Sindrome di Down di età compresa tra 8 e 12 anni è fra 
4 e 5 anni. 
Esaminando analiticamente i test di intelligenza è possibile individuare un profilo tipico 
degli individui con Sindrome di Down con punteggi nelle prestazioni in compiti visivi e 
spaziali superiori al valore del quoziente generale, mentre quelli riguardanti gli aspetti 
verbali (in particolar modo la produzione) inferiori. 
Considerando anche le abilità scolastiche, si evidenziano inoltre prestazioni nel disegno al 
di sotto dell’età mentale. In generale, le competenze sociali tendono ad essere migliori 
rispetto a quelle cognitive in senso stretto (Vianello, 2006). 
La memoria è una funzione cognitiva che ci consente di apprendere, conservare e 
richiamare alla mente vari tipi di informazione; è organizzata in componenti tra loro 
interagenti ma dotate di autonomia funzionale: la memoria a breve e quella a lungo 
termine, che si differenziano per capacità di informazioni accumulabili (pochi elementi per 
la prima, illimitati per la seconda) e la velocità di decadimento di quanto memorizzato 
(pochi secondi per la forma breve, permanenza per l’altra). 
L’aspetto operativo-funzionale della memoria a breve termine costituisce la memoria di 
lavoro descritta da Alan Baddeley, psicologo inglese. Essa è molto importante perché 
guida l’apprendimento di molte altre funzioni cognitive; al suo interno sono comprese due 
componenti: un sistema esecutivo centrale e due sistemi “schiavi”. Il primo è un 
elaboratore a capacità limitata, implicato in compiti che richiedono un elevato livello 
attentivo e che coinvolgono informazioni provenienti da più modalità sensoriali (visive, 
verbali, spaziali). I secondi lavorano con stimoli appartenenti ad una sola modalità e sono: 
_il ciclo (loop) articolatorio formato da un magazzino fonologico al quale accedono gli 
stimoli uditivi, le cui tracce però decadono rapidamente, e da un meccanismo di 
reiterazione articolatoria che previene tale decadimento attraverso la ripetizione di 
sequenze di parole. 
-Il taccuino visuo spaziale in grado di conservare temporaneamente informazioni di tipo 
spaziale e visivo. 
                                                           
4
 È il pensiero dell’adolescente (11-15 anni) che può trattare in modo efficace anche il mondo della pura 
possibilità e delle affermazioni astratte. Siamo nel periodo delle operazioni formali secondo Piaget (J. H. 
Flavell, 1971, pag. 119). 
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La memoria a lungo termine ha una componente esplicita (episodica e semantica) coinvolta 
nel richiamo e nel riconoscimento intenzionale e consapevole di esperienze o informazioni 
e una implicita che si manifesta come un miglioramento della prestazione in compiti 
percettivi, motori o cognitivi in assenza di un consapevole riferimento a esperienze 
precedenti; in pratica interviene quando apprendiamo con l’esercizio (Vicari, 2007). 
Numerose ricerche sui bambini Down si sono dedicate allo span di memoria verbale (cioè 
alla “capienza”) valutando la capacità di memorizzare cifre o parole presentate 
verbalmente; nella maggior parte i risultati evidenziano che questa prestazione tende ad 
essere inferiore rispetto a quella dei soggetti di pari età mentale, quindi nel profilo 
cognitivo della sindrome si avrebbe un punto di debolezza. Con riferimento al modello di 
Baddeley, vari studiosi ipotizzano un deficit specifico nel funzionamento del loop 
articolatorio. La letteratura non evidenzia alcun rapporto causale tra carenza nello span 
verbale e livello linguistico generale che è pur inferiore all’età mentale. 
Da numerose ricerche volte a valutare lo span visuo spaziale (o funzionamento del 
taccuino visuo spaziale) risulta che esso non differisce da quello dei bambini normodotati 
di pari età mentale, per cui rappresenta un punto di forza. Da uno studio di Cornoldi e 
Vandoni (1990) sulla capacità di utilizzare comportamenti strategici al fine di favorire il 
ricordo di dove erano stati nascosti degli oggetti (compito di memoria di luoghi) è emerso 
che nonostante il ritardo di sviluppo, anche in bambini Down tra i 3 e i 6 anni si evidenzia 
l’uso di strategie. Le ricerche su i più grandi, il cui oggetto di analisi è stato il ruolo 
dell’esecutivo centrale, in particolare le sue funzioni di controllo (inibizione, selezione 
strategica, organizzazione) evidenziano prestazioni inferiori rispetto all’età mentale in 
compiti che richiedono medio- alto controllo, sia in prove visuo spaziali che verbali; quindi 
il profilo cognitivo della sindrome di Down ha un punto di debolezza nel funzionamento 
dell’esecutivo centrale della memoria di lavoro, cruciale nei compiti della vita quotidiana e 
scolastica (Vianello, 2006). 
Anche se la componente a lungo termine nei Down è stata studiata meno, alcune indagini 
evidenziano prestazioni inferiori nei compiti di memoria esplicita, mentre nessuna 
differenza significativa per la implicita rispetto ai normodotati di pari età mentale e a un 
gruppo di soggetti con ritardo cognitivo di diversa eziologia (Vianello, 2006). Infatti, per 
questi ragazzi con Trisomia 21, sono relativamente accessibili gli apprendimenti basati sul 
fare, come dimostrano molte esperienze di autonomia personale e di inserimento 
lavorativo, mentre maggiore è la difficoltà nell’ambito scolastico (Vicari, 2007). 
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Nella quinta edizione del Manuale diagnostico e statistico dei disturbi mentali (DSM5, 
“Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders”, maggio 2013) la Sindrome di 
Down rientra nel gruppo della Disabilità intellettiva o Disturbo dello sviluppo intellettivo 
(termine che ha sostituito quello di Ritardo Mentale) collocato tra i Disturbi del 
Neurosviluppo cioè condizioni ad esordio precoce, in età prescolare, caratterizzate da 
ritardo/deviazione dei processi cognitivi implicati nel neurosviluppo, nella cui eziologia i 
fattori genetici hanno molta importanza e ne determinano la frequente co-occorrenza. 
La nuova definizione della Disabilità Intellettiva è la seguente: ”disturbo con esordio nel 
periodo dello sviluppo che comprende deficit del funzionamento sia intellettivo che 
adattivo negli ambiti concettuali, sociali e pratici.” 
I Criteri da soddisfare sono tre: 
“A. deficit delle funzioni intellettive, come ragionamento, problem solving, pianificazione, 
pensiero astratto, capacità di giudizio, apprendimento scolastico e apprendimento 
dell’esperienza, confermati sia da un valutazione clinica sia da test di intelligenza 
individualizzati, standardizzati. 
B Deficit del funzionamento adattivo che porta al mancato raggiungimento degli standard 
di sviluppo e socioculturali di autonomia e responsabilità sociale. Senza un supporto 
costante, i deficit adattivi limitano il funzionamento in una o più attività della vita 
quotidiana, come la comunicazione, la partecipazione sociale e la vita autonoma, attraverso 
molteplici ambienti quali casa, scuola, ambiente lavorativo e comunità. 
C Esordio dei deficit intellettivi e adattivi durante il periodo dello sviluppo.” 
(American Psychiatric Association, 2014). 
A differenza del DSM4TR in cui nell’ambito del funzionamento intellettivo si indicava il 
Ritardo Mentale come un livello significativamente inferiore alla norma (quindi sotto le -2 
deviazioni standard dalla media, con QI pari a 70), il DSM5 sceglie di porre in secondo 
piano il ricorso ai test psicometrici e al QI, elencando competenze appartenenti allo spettro 
delle funzioni esecutive come ragionamento, problem solving, etc…difficilmente 
riconducibili ad un unico indicatore (Ruggerini et al. , 2014). Problem solving è un termine 
inglese che indica il processo cognitivo messo in atto per analizzare una situazione 
problematica non nota o non riconducibile ad una analoga ed escogitare una soluzione 
nuova; in questo si differenzia dall’apprendimento comune nel quale si fa un ricorso 
automatico a procedure innate o già acquisite di fronte ad un problema conosciuto. Il 
concetto di problem solving invece implica un ragionamento strutturato che non può essere 
ottenuto in tal modo, né con un approccio meramente istintivo o intuitivo bensì attraverso 
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una visione globale della situazione ma anche delle singole parti che la costituiscono e i 
nessi tra di loro (Zambotti, Spektor, 2010). 
Nel DSM5 si sottolinea inoltre come i punteggi del QI possano essere insufficienti a 
valutare le capacità di ragionamento nelle situazioni di vita reale e il livello di padronanza 
delle attività pratiche, conferendo così un maggior rilievo al funzionamento adattivo anche 
con valori di QI sopra 70. 
Quindi la valutazione clinica e neuropsicologica con test diretti allo studio delle 
competenze esecutive dovrebbe identificare le disfunzioni cognitive che in ogni singolo 
caso compromettono significativamente l’adattamento, l’autonomia e la qualità della vita 
(Ruggerini et al. , 2014). 
Il funzionamento adattivo si riferisce all’efficacia con cui i soggetti fanno fronte alle 
esigenze più comuni della vita quotidiana e al grado di adeguamento agli standard di 
autonomia personale previsti per la loro particolare fascia di età, retroterra culturale e 
contesto ambientale. I problemi di adattamento sono più suscettibili di miglioramento con 
la riabilitazione di quanto non sia il QI. Il DSM5 valuta gli ambiti dell’attività della vita 
quotidiana, saper comunicare, partecipare alla vita sociale, vivere in modo indipendente, 
verificando il funzionamento nel contesto familiare, scolastico, lavorativo e comunitario. I 
livelli di gravità della Disabilità Intellettiva sono descritti all’interno di tre domini: 
-concettuale che comprende competenze linguistiche, abilità di lettura, scrittura, 
matematica, ragionamento, memoria e conoscenze generiche. 
-Sociale, riguardante la capacità empatica, il giudizio sociale e interpersonale, la 
comunicazione, il saper fare e mantenere amicizie. 
-Pratico, concernente gli ambiti personali come la cura di sé, la responsabilità sul lavoro, la 
gestione del denaro o le attività del tempo libero, organizzazione dei compiti scolastici e 
lavorativi. 
(Vio, Lo Presti, 2014) 
La metacognizione è la capacità di essere consapevoli degli strumenti intellettivi posseduti 
e di usarli nel momento opportuno e nel modo più efficace; essa è variabilmente 
compromessa nei bambini con Disabilità Intellettiva (Bargagna, Massei, 1996). 
Con questo termine ci si riferisce ad almeno due diverse attività mentali: la prima riguarda 
i processi di controllo che permettono di scegliere quali sono le procedure più adeguate per 
affrontare un compito, di valutare se l’attività cognitiva procede come previsto e il suo 
risultato finale. Le difficoltà sopra citate delle persone con Sindrome di Down in compiti di 
memoria che richiedono alto controllo riflettono deficit metacognitivi. 
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La seconda attività riguarda l’apprendimento di conoscenze specifiche su come funziona la 
mente, favorendo una migliore utilizzazione della stessa. Alcune ricerche riportano che i 
bambini Down risultano meno competenti anche in questo aspetto confrontati con minori 
di pari età mentale (Vianello, 2006). 
Un’altra dimensione della metacognizione è quella emozionale che fa riferimento alla 
scelta degli obiettivi che un soggetto si pone, l’atteggiamento di fronte ai compiti, ai 
successi e ai fallimenti. Nei soggetti Down la maggior parte delle esperienze porta alla 
consapevolezza del loro senso di incompetenza che induce alla rinuncia ed evitamento del 
compito o all’accorciamento del tempo di confronto con una prova. 
Molti programmi di trattamento per la Disabilità intellettiva mirano a far ricordare, 
automatizzare e generalizzare ogni acquisizione, trasferendola a contesti meno familiari 
per ridurre la rigidità della dipendenza da schemi innati e automatici (P. Pfanner e M. 
Marcheschi, 2005). 
 
3.3 PROFILO LINGUISTICO 
I bambini con Sindrome di Down presentano un deficit marcato nelle competenze 
linguistiche rispetto alle altre abilità, motorie, cognitive e sociali, se paragonati ai soggetti 
con altre Disabilità Intellettive o con sviluppo tipico, sempre di pari età mentale. Alcune 
ricerche documentano come i frequenti problemi di udito non ne sono la causa principale. 
Esiste inoltre un’estrema variabilità individuale. 
Dalle analisi sullo sviluppo verbale è emerso che fino ai 18 mesi di età l’evoluzione della 
comunicazione e del linguaggio (peraltro limitati in questa fase dello sviluppo) non si 
discosta molto da quella delle altre competenze; successivamente diventa sempre più 
evidente una maggior compromissione della produzione verbale rispetto alla comprensione 
che risulta, invece, relativamente risparmiata. 
Molti studi hanno indagato anche un’altra modalità di interazione, quella gestuale che si sa 
essere correlata con il livello di comprensione verbale. In condizioni di sviluppo tipico si 
assiste a tre fasi distinte della comunicazione in cui inizialmente prevale la modalità non 
verbale, la quale però acquista intenzionalità solo tra i nove e i tredici mesi di età: i primi 
gesti utilizzati (richiesta ritualizzata, mostrare, indicare, dare) sono definiti deittici in 
quanto strettamente legati al contesto, dal quale non prescindono mai; verso la fine del 
primo anno di vita compaiono, invece, quelli referenziali che aprono la porta alla 
comunicazione simbolica, svincolata dal qui ed ora. In questo periodo si nota una forte 
corrispondenza tra parole comprese e gesti prodotti, mentre assai inferiore è la produzione 
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verbale. La seconda fase è caratterizzata da una equipotenzialità tra le due modalità, 
entrambe indirizzate verso la decontestualizzazione. Nella terza fase, sul finire del secondo 
anno di vita, si osserva una progressiva prevalenza dell’uso di parole (in continuo 
aumento) rispetto a quello dei gesti, il cui repertorio tende a non incrementare 
ulteriormente. Nei bambini con Sindrome di Down queste tre fasi non sono così nettamente 
distinte e la comunicazione gestuale, tra cui l’indicare, è in pari con l’età mentale o 
superiore, in quanto attraverso di essa verrebbe cercata una compensazione alle carenze 
linguistiche. 
Molte evidenze sperimentali e cliniche hanno dimostrato che il gesto facilita l’acquisizione 
della produzione verbale perciò i genitori vanno incoraggiati ad utilizzarlo nella 
comunicazione con i loro figli (Vicari, 2007). 
Sulla base di ricerche effettuate nei primi tre anni di vita dei bambini Down si è osservata 
una notevole variabilità in tutti gli aspetti dello sviluppo e in particolare in quello 
linguistico con le già citate caratteristiche della comunicazione non verbale attraverso gesti 
e una comprensione linguistica migliore della produzione e in pari con lo sviluppo 
cognitivo e sociale generali; inoltre molto carente è risultata la produzione lessicale e 
assente la competenza morfo-sintattica. A livello fonologico l’intellegibilità della parola 
non è buona ma l’aspetto pragmatico, cioè le reali prestazioni comunicative 
indipendentemente dalle difficoltà linguistiche, è superiore al livello linguistico; evidenti 
sono la ricerca di contatto visivo, l’uso di sorrisi, ecc… Tali caratteristiche permangono 
anche nei bambini Down dai 3 ai 6 anni di età (Vianello, 2006). Per quanto riguarda il 
lessico il numero di parole prodotte cresce molto lentamente e solo tra i 5 e i 6 anni si 
assiste alla cosiddetta esplosione del vocabolario che nei soggetti con sviluppo tipico 
avviene tra 16 e 20 mesi (Vicari, 2007). Anche a livello morfosintattico la produzione di 
frasi è ritardata in termini temporali perché comincia non prima dei 3 anni e mezzo, 
quando il bagaglio lessicale è di almeno 200 parole, doppio rispetto a quello dei bambini 
normodotati. Particolarmente carente la morfologia (singolari e plurali, maschili e 
femminili, coniugazioni di verbi, articoli); sono maggiori le frasi incomplete per l’assenza 
di funtori (pronomi clitici, articoli, preposizioni) i quali sono usati spesso in maniera non 
corretta (Vianello, 2006; Vicari, 2007). Le caratteristiche dello sviluppo comunicativo 
linguistico dai 6 anni fino all’età adolescenziale sono in linea con quelle delle epoche 
precedenti, in particolare la produzione lessicale e la lunghezza media dell’enunciato sono 
paragonabili a quella di bambini con sviluppo tipico tra 2 e 5 anni. 
48 
 
Nell’età adulta i dati di uno studio del 2004 condotto da Bargagna e collaboratori 
confermano il profilo linguistico trovato ad età inferiori e considerato tipico della 
sindrome, con competenze morfosintattiche più compromesse rispetto alle lessicali, che 
risultano uguali o superiori rispetto a quelle prevedibili dall’età mentale.  
Secondo uno studio di Rondal del 2001, in attesa di conferma, non vi sarebbe un declino 
linguistico almeno fino ai 45 anni, in assenza di altri fattori come demenza o disturbi 
psichiatrici (Vianello, 2006). 
 
3.4 PROFILO ADATTIVO 
Le competenze adattive tendono ad essere in pari o superiori a quelle cognitive e la 
relazione tra le due è significativamente positiva. Le ricerche in proposito hanno utilizzato 
la Scala Vineland (Adaptative Behavior Scales) considerando le diverse aree: 
Comunicazione, Attività quotidiane, Socializzazione, Abilità motorie. Lo studio già citato 
di Bargagna e colleghi 2004 su 34 adulti con Sindrome di Down ha riportato un’Età 
Equivalente in tale test di 8, mentre tra 5e 6 alle Matrici progressive di Raven [(strumento 
di valutazione cognitiva che misura la capacità di risolvere problemi astratti, specialmente 
confronti, ragionamenti per analogia, sviluppo di un metodo logico di pensiero e 
richiedente un minimo intervento di componenti verbali. Il test consiste di 36 figure 
colorate incomplete in cui occorre individuare la parte mancante tra 6 alternative) P. 
Pfanner, M. Marcheschi, 2005]; nella produzione grammaticale la stessa Età equivalente 
era tra 3 e 4. Quindi le capacità adattive costituiscono un punto di forza per questi soggetti 
(Vianello, 2006). 
Secondo la letteratura le Abilità quotidiane sono il dominio migliore e ciò si può spiegare 
con la maggior efficienza della memoria implicita e dall’uso frequente di tale prestazione 
nel contesto familiare (Vicari, 2007). Seguono la scala Sociale e quindi la Comunicazione, 
come previsto dal punto di debolezza nelle capacità linguistiche. Esistono comunque 
ricerche i cui risultati non concordano con tale profilo, a indicare la notevole variabilità che 
caratterizza gli individui con la sindrome, anche in base all’età dei gruppi studiati. Ad 
esempio Bargagna e collaboratori hanno riportato differenze molto lievi tra le tre aree del 
funzionamento adattivo. 
Utilizzando un quoziente di sviluppo (QS) che indica se le abilità sociali (o dell’autonomia 
o adattive) sono inferiori alla norma (fissata a 100), si nota come esso tenda a diminuire 
con l’età e ciò è dovuto non ad un declino delle competenze, bensì ad un loro aumento con 
un ritmo via via minore. Dalla ricerca di Bargagna e altri emerge che, se non insorge 
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demenza, in un ambiente sufficientemente stimolante, le capacità adattive progrediscono 
(anche se ad un ritmo via via più lento) almeno fino ai 30 anni, segue una fase di plateau o 
di lieve regresso o progresso fino ai 50 e da allora in poi sempre più probabili i regressi 
(Vianello, 2006). 
 
3.5 CARATTERISTICHE TEMPERAMENTALI 
La personalità emerge dal rapporto dinamico tra temperamento e carattere; quest’ultimo è 
la parte più correlata alle relazioni con gli altri e con i valori familiari e sociali. 
Il temperamento è invece maggiormente legato all’ereditarietà genetica, riconoscibile 
precocemente nel corso dello sviluppo e relativamente stabile (Rubino et al. , 2012). Le 
ricerche in proposito a questo tratto nella Sindrome di Down hanno utilizzato questionari 
somministrati ai genitori; in particolare da un’ indagine condotta in Italia da Renzo 
Vianello e altri, nel complesso questi bambini sono considerati più socievoli ma anche più 
diffidenti nei primi contatti, più dipendenti dagli adulti, meno curiosi e più bisognosi di 
gratificazioni estrinseche. 
Una sintesi dei dati emersi da altre ricerche è molto problematica e deve essere considerata 
come una formulazione di ipotesi da verificare, ma risulta comunque che il neonato Down 
è valutato come meno positivo nell’umore rispetto ai coetanei normodotati; invece nelle età 
successive accade il contrario. Inoltre, come dallo studio di Vianello, i bambini con 
Trisomia 21 sono considerati complessivamente più affabili (socievoli) e dipendenti 
dall’adulto ma anche facilmente distraibili, meno tenaci (nel senso di persistenti) 
nell’impegnarsi e diffidenti nei primi contatti; hanno bisogno di rinforzi esterni per la loro 
motivazione di competenza, ossia aspirazione ad acquisire conoscenze per far bene le cose; 
minore è il loro livello di curiosità cognitiva.  
Valutando lo sviluppo sociale, adattivo e della personalità in una prospettiva evolutiva si 
osserva che, pur in un quadro generale di ritardo, di norma il bambino Down nei primi tre 
anni si rileva abbastanza socievole, in particolare è maggiore l’interesse al volto umano 
rispetto a quello per gli oggetti inanimati, in confronto ai normodotati; invece i sorrisi sono 
meno accentuati e sono presenti difficoltà di tipo attentivo, carenze nelle richieste di aiuto, 
di gioco condiviso e di oggetti. Dai 3 ai 6 anni emergono buone capacità imitative, anche 
se permane scarsa iniziativa nell’avvio delle interazioni ; dopo i 6 anni, seppur lentamente, 
emerge maggior socievolezza con adattamento più evoluto rispetto a quanto atteso dal QI. 
Dall’adolescenza in poi lo sviluppo di tali competenze dipende molto dal contesto in cui il 
ragazzo/a è inserito. Si può ipotizzare che più questo si differenzia dalla scuola speciale o 
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dal laboratorio protetto, minori tendono ad essere i rischi di comportamenti disadattativi e 
psicopatologici. 
In ogni caso il bisogno di socialità è molto vivo nella Sindrome di Down, come 
testimoniato da numerose esperienze di integrazione sociale e di inserimento lavorativo 
(Vianello, 2006). 
 
3.6 RISCHIO PSICOPATOLOGICO 
Una media tra i dati di varie indagini segnala comportamenti disadattativi o psicopatologici 
nel 15% circa dei minori e nel 25% circa degli adulti con Sindrome di Down. I disturbi più 
frequenti in età precoce sono: Disturbo da Deficit di Attenzione con o senza Iperattività e 
comportamenti oppositori e provocatori. Con l’età matura sono possibili disturbi depressivi 
circa in un individuo su 12 o più, associati a passività, apatia, mutismo. Relativamente 
poco frequenti sono disturbi d’ansia e autismo. Se consideriamo anche comportamenti 
problematici, non chiaramente patologici, le percentuali aumentano. Secondo Dykens, 
Shah, King e Rosner (1999) almeno un bambino con Sindrome di Down su due è 
eccessivamente ostinato, disobbediente, polemico e impulsivo. 
Dalla letteratura risulta comunque che la Trisomia 21 è meno caratterizzata da 
comportamenti disadattativi e psicopatologici rispetto all’insieme degli individui con altri 
tipi di Disabilità Intellettiva. Un’eccezione è costituita dai disturbi depressivi che sono 
invece più frequenti (6-11%) e caratterizzati da mutismo (o quasi), passività, pensiero 
sconnesso, disorganizzato. Gli studiosi si chiedono se il rischio di questi ultimi possa 
essere connesso con quello alto di demenza negli adulti con Sindrome di Down. Molto raro 
è il disturbo bipolare in cui si alternano episodi di mania e depressione. 
Dalla ricerca di Meyers e Pueshel (1991) è emerso che frequenti sono i comportamenti 
aggressivi sia nei minori che negli adulti con Sindrome di Down e quelli ripetitivi anche se 
in percentuale inferiore rispetto ai precedenti (Vianello, 2006). 
Le manifestazioni di tipo simil –autistico sembrano prevalere nelle forme più gravi con 
chiusura relazionale serrata, assenza di linguaggio e stereotipie; rara invece la comparsa di 
più franche manifestazioni psicotiche nel corso dello sviluppo adolescenziale. Nei casi con 
minor compromissione cognitiva prevalgono disturbi della condotta, con impulsività, 
instabilità, oppure quadri di tipo ossessivo-compulsivo. Da segnalare che la dimensione 
depressiva è spesso misconosciuta e talora attivamente negata dal soggetto, ad esempio con 
atteggiamenti istrionici e clowneschi, non raramente indirettamente stimolati dall’ambiente 
esterno, ma in alcuni bambini e soprattutto adolescenti meno gravi dal punto di vista 
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intellettivo essa è particolarmente evidente con chiusura relazionale, ulteriore perdita delle 
acquisizioni cognitive, riduzione dell’autonomia personale, passività , che in età adulta 
possono simulare un’evoluzione simil-demenziale.  
La specificità della sindrome sul piano psicopatologico può essere teoricamente riferita a 
tre fattori complementari: 
-la patologia cromosomica con i suoi correlati a livello nervoso che può condizionare 
processi basali, come la soglia di reattività agli stimoli e l’attenzione, ma anche più elevati 
come i processi di elaborazione delle informazioni o la regolazione delle emozioni; 
-il particolare assetto cognitivo, linguistico, motorio che condiziona il modo in cui il 
soggetto interpreta il mondo esterno; 
-la natura genetica del disturbo, la possibilità di una diagnosi precoce, il possibile rapporto 
con l’età avanzata dei genitori, il particolare fenotipo che influenzano l’impatto 
psicodinamico della sindrome sul soggetto e sull’ambiente. 
Infatti viene descritta con particolare frequenza nei bambini Down una ridotta reattività 
alle novità e un’emozionalità attenuata già a partire dalle prime fasi della vita che può 
essere ricondotta a tutti e tre i fattori sopracitati; in particolare quelli psicodinamici si 
riferiscono al peso della diagnosi precoce e alle reazioni dei familiari che di fronte alla 
natura cromosomica del disturbo o alla loro età avanzata possono attivare dei sensi di 
colpa; il clima affettivo, orientato in senso depressivo, può condizionare la qualità delle 
prime interazioni del piccolo con il mondo. 
Uno stereotipo sulla Sindrome di Down vuole questi bambini socievoli, affettuosi, 
simpatici, allegri; lo stesso fenotipo sembra promuovere un atteggiamento protettivo da 
parte dei genitori e dell’ambiente. Questo si traduce spesso in una loro infantilizzazione 
con incremento delle caratteristiche istrioniche, che rischiano di non farli crescere mai 
(Bargagna, 2000).  
Nella Sindrome di Down la prevalenza della demenza di Alzheimer aumenta con 
l’avanzare dell’età e sembra che un miglior funzionamento cognitivo sia associato ad un 
suo più basso riscontro, sottolineando l’importanza dei fattori ambientali, come il livello di 
scolarizzazione, nel ritardare l’esordio del decadimento mentale. 
Nonostante le alterazioni anatomopatologiche tipiche della Malattia di Alzheimer (placche 
neuritiche extracellulari di beta-amiloide ed ammassi intracellulari neuro-fibrillari) siano 
state riscontrate nel cervello di soggetti Down di età superiore a 32 anni, non tutti 
sviluppano una demenza. Nella prima condizione si osserva un accumulo anomalo e 
progressivo di beta-amiloide, peptide di 40-42 aminoacidi che si aggrega in fibre, 
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proporzionalmente alla gravità. La beta-amiloide è un fisiologico prodotto metabolico di 
una glicoproteina trans-membrana denominata APP (Amyloid Precursor Protein, Proteina 
precursore dell’Amiloide) particolarmente espressa nei neuroni, il cui gene si trova sul 
cromosoma 21; essa deriva dall’azione sull’APP di due secretasi, beta e gamma, 
intracellulari ed è completamente assente nei soggetti normali. Nella malattia di Alzheimer 
l’amiloide polimerizza con successiva organizzazione in placche neuritiche che innescano 
uno stress ossidativo responsabile di degenerazione e infine morte cellulare. Nei soggetti 
con Sindrome di Down l’aumentata produzione di questa sostanza deriva dal 
sovradosaggio in triplice copia del gene per APP; contribuiscono a ciò anche gli elevati 
livelli del gene che codifica l’enzima che agisce sul sito di clivaggio beta dell’APP detto 
BACE2 (beta site of APP clearing enzyme) anch’esso localizzato nel cromosoma 21. 
Inoltre, è noto che il polimorfismo metionina/metionina al codone 129 del gene per la 
proteina prionica si associa al decadimento cognitivo degli anziani; nei soggetti Down è 
stato documentato un declino significativamente più veloce delle capacità intellettive se 
presente nel codone 129 almeno un allele valina, rispetto a quelli con il polimorfismo 
suddetto. Un ulteriore fattore di rischio per la demenza di Alzheimer nei Down è la 
presenza dell’allele e4 dell’apo-lipoproteina E, prodotta dalle cellule gliali e coinvolta nella 
clearance della beta-proteina ma anche nella riparazione della membrana neuronale; 
l’allele e2 avrebbe invece un ruolo protettivo. Anche il deficit estrogenico sembra essere 
implicato nella neurodegenerazione come dimostrato dal fatto che le donne con Sindrome 
di Down andate incontro a menopausa precoce (sotto 46 anni) hanno una maggior 
probabilità di demenza e ad un’età di esordio inferiore rispetto a quelle in cui l’evento è più 
tardivo. In particolare i responsabili sarebbero i bassi livelli di estradiolo biodisponibile 
(Ambrosetti, Gualandri, 2008). 
Il ruolo dell’APP nella neurodegenerazione è stato confermato nei modelli murini della 
Sindrome di Down; in particolare è emerso che dal taglio della gamma secretasi origina un 
frammento libero intracellulare, l’AICD (APP intracellular domain), coinvolto nella 
regolazione della trascrizione genica, di cui molti autori hanno anche documentato il 
potenziale apoptotico mediante il trasferimento entro le cellule. 
Gli studi in vitro e sui topi transgenici suggeriscono che la sovra-espressione di DYRK1A, 
gene localizzato entro la regione critica della Sindrome di Down , può giocare un ruolo 
nell’accelerare lo sviluppo della demenza di Alzheimer; sempre nel cromosoma 21 la 
triplice copia del gene ETS2, coinvolto nella regolazione del ciclo cellulare, contribuisce 
ad aumentare l’apoptosi; la proteina s100beta è implicata nella patogenesi della Sindrome 
53 
 
di Down e nella demenza di Alzheimer; l’elevata attività della SOD1 media la 
perossidazione lipidica e il danno neurologico; la sovra-espressione di DSCR1,(regione 
critica della sindrome di Down) è coinvolta nello stress ossidativo e nella disfunzione 
mitocondriale (Bartesaghi et al. , 2011). 
Circa la presentazione clinica della demenza nelle persone Down non poche sono le 
difficoltà diagnostiche, in quanto spesso i sintomi possono essere atipici o misconosciuti 
per il quadro di deficit cognitivo preesistente. È stata comunque documentata una 
maggiore prevalenza di disturbi affettivo-comportamentali, percettivi (allucinazioni), 
alterazioni del ritmo sonno/veglia, atteggiamento oppositivo rispetto ai casi di sola 
demenza. Inoltre nelle Disabilità Intellettive spesso gli aspetti comportamentali sono i 
primi segni della neurodegenerazione, determinanti un declino nelle capacità di 
adattamento e sociali. Uno schema dei tratti clinici della demenza nei soggetti Down è il 
seguente: 
-Cognitivi: deficit di memoria per eventi recenti e poi per passati e di orientamento 
spaziale. Perdita della capacità di linguaggio apprese, confusione. 
-Affettivi: deflessione dell’umore. Insonnia/ipersonnia. Ridotta concentrazione. 
Aggressività/irritabilità. Ansia/paura. Apatia. 
-Comportamentali: aumentata dipendenza. Isolamento sociale. Eccessiva 
iperattività/faticabilità. Mancanza di collaborazione. Cambiamenti di personalità. 
-Percettivi: allucinazioni (in tutte le modalità sensoriali). 
-Neurologici: disfasia fino all’afasia. Agnosia. Aprassia. Disturbi del cammino. Epilessia. 
Mioclono. Incontinenza urinaria. Distonia. Perdita dell’autonomia motoria. Segni 
extrapiramidali.  







ALTERAZIONI STRUTTURALI E MOLECOLARI DELL’ENCEFALO 





4.1.1 anatomia macroscopica 
Il cervello nella Sindrome di Down è caratterizzato da numerose alterazioni strutturali che 
iniziano a presentarsi dagli stadi precoci dello sviluppo e permangono nell’adulto. Il 
volume cerebrale è globalmente ridotto con regioni cerebellari, temporali e frontali 
sproporzionatamente piccole e dimensioni preservate dei lobi parietale ed occipitale; 
diminuiti anche ippocampo e amigdala bilateralmente; il giro temporale superiore è 
ristretto, ma non significativamente differente dai normali se rapportato alle dimensioni 
cerebrali totali, il volume dei nuclei appare invece relativamente preservato così come 
quello diencefalico. Atrofia del corpo calloso è presente negli adolescenti con Sindrome di 
Down e si riscontra anche negli adulti non dementi associata a quella della commissura 
anteriore. Possono giocare un ruolo in questi rilievi difetti di composizione biochimica 
della mielina e ritardata formazione della stessa (Bartesaghi et al. , 2011; Bargagna et al. , 
2004). 
Secondo una rassegna di studi effettuata da Bargagna e collaboratori nel 2004, l’ipoplasia 
cerebellare potrebbe essere alla base dell’ipotonia, delle difficoltà di coordinazione motoria 
e fono-articolatorie e, associata alla riduzione di altre strutture coinvolte nel processamento 
di informazioni verbali, quali il giro temporale superiore, la corteccia frontale e le strutture 
limbiche, è stata correlata ai disturbi a carico degli aspetti morfosintattici e mnestici della 
sindrome. Altri studi tuttavia, non hanno riscontrato una correlazione tra entità della 
riduzione volumetrica dell’encefalo e delle sue strutture e i deficit cognitivi presentati 
(Vianello, 2006). 
Alterazioni dell’ippocampo potrebbero essere alla base dei deficit di memoria a lungo 
termine. Infine, il relativo risparmio delle abilità di memoria implicita sembrano essere 




4.1.2 anatomia microcopica 
Nel cervello dei soggetti con Sindrome di Down la densità cellulare comincia a ridursi 
nelle fasi tardive della gestazione, dopo la 19-23esima settimana e rimane scarsa nella vita 
precoce. Nei feti Down la stratificazione della neocorteccia temporale è sia ritardata che 
disorganizzata, il numero totale dei neuroni nell’ippocampo, nel paraippocampo e nel 
cervelletto è ridotto. Gli studi morfologici dei casi Down alla nascita evidenziano scarsa 
densità neuronale e disgenesie corticali; bambini e adulti conservano una riduzione delle 
cellule granulo del cervelletto e hanno un molto esiguo numero di neuroni nel nucleo 
cocleare ventrale. I feti Down hanno inoltre un aumentato rapporto astrocita-neuronale in 
tutte le strutture dell’ippocampo rispetto ai controlli. L’ipertrofia e l’iperplasia degli 
astrociti sono presenti sia nel corso dello sviluppo che negli adulti Down. La microglia 
appare maggiore e la disfunzione degli oligodendrociti si riflette in una ritardata 
mielinizzazione nelle zone frontali e temporali. 
Evidenze dai modelli murini e dai feti Down dimostrano che la riduzione della neurogenesi 
e l’ipotrofia dendritica sono i maggior determinanti delle diminuite dimensioni cerebrali. 
L’incremento della morte cellulare sembra coinvolto solo negli stadi più avanzati di vita e 
non precocemente. Atrofia dendritica, scarsa densità e alterazioni della forma delle spine 
dendritiche caratterizzano la sindrome fin dall’infanzia e sono responsabili di uno 
squilibrio nella funzione sinaptica. Infatti si osserva un incremento del numero di sinapsi 
inibitorie rispetto alle eccitatorie che compromette la generazione del potenziamento a 
lungo termine [LTP, Long Term Potentiation in inglese, forma di plasticità neuronale 
definita come un persistente incremento della forza sinaptica indotta da un breve stimolo 
elettrico ad alta frequenza delle fibre afferenti, o l’attivazione coincidente di neuroni pre-e 
postsinaptici (Dizionario di Medicina Treccani 2010)] e probabilmente l’apprendimento e 
la memoria (Bartesaghi et al. , 2011). 
 
4.2 ALTERAZIONI MOLECOLARI 
 
4.2.1 neurotrasmettitori e sistemi recettoriali 
Oltre al sistema colinergico, che subisce alterazioni negli stadi più avanzati di vita, anche il 
glutammaergico, serotoninergico, noradrenergico e gabaergico sono compromessi negli 
individui con Sindrome di Down, sia nei livelli di neurotrasmettitori che nell’espressione e 
funzione recettoriale. Nella corteccia frontale dei feti con Sindrome di Down si sono 
riscontrati ridotti livelli di serotonina, GABA e dopamina rispetto ai controlli e simili 
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invece di glutammato, aspartato e noradrenalina. Nel cervello degli adulti Down i livelli di 
aspartato, glutammato, noradrenalina e serotonina e l’attività della colina acetiltrasferasi 
sono ridotte rispetto ai controlli. I recettori per la serotonina sono diminuiti nei feti, 
bambini e adulti e si è osservata un’alterata espressione di quelli GABA A nelle cellule 
staminali neuronali alla 13-18 settimana di gestazione. 
 
4.2.2 espressione dei fattori neurotrofici  
I feti Down mostrano una bassa espressione di BDNF (Brain Derived Neurotrophic Factor) 
nell’ippocampo e di isoforme del suo recettore TRKB nella corteccia cerebrale, in 
particolare della variante TRKBT1, la quale agisce come forma negativa essendo troncata 
e mancante del dominio tirosinchinasico, quindi la sua diminuizione si traduce in 
un’aumentata attività TRKB. Queste alterazioni giocano un ruolo nella patologia neuronale 
e nella neuro-degenerazione tardiva. I modelli murini di sindrome di Down mostrano 
ridotti livelli di BDNF nell’ippocampo, precocemente e negli adulti; incremento di NT3 
(neurotrofina3) globale alla nascita e nell’ippocampo in età successive; diminuita 
espressione di NGF (Nerve Growth Factor) ippocampale responsabile della degenerazione 
dei neuroni colinergici del proencefalo basale. 




LA PERSONA DOWN IN FAMIGLIA 
 
 
5.1 I FRATELLI E I GENITORI 
Abranovitch, Stanhope, Pepler e Corter (1987) hanno condotto una ricerca in 31 famiglie 
con due figli, di cui uno con Sindrome di Down e l’altro normodotato. Tra i risultati è 
emerso che i minori Down rispetto ai fratelli hanno meno iniziativa nell’avvio delle 
interazioni con gli altri, che è più tardivo, sia nei comportamenti prosociali (affetto, aiuto, 
gratificazione), sia in quelli agonistici (aggressioni, ordini, minacce); inoltre sono più 
imitativi. 
Da vari studi risulta che, rispetto ai genitori che hanno figli con altre disabilità intellettive, 
quelli aventi un bambino Down provano meno stress nei reciproci rapporti personali e sono 
più soddisfatti nella percezione dell’aiuto ricevuto a livello sociale. Vianello, Bonati, 
Lanfranchi e Moalli confermano che questo vale anche per la realtà italiana, come 
dimostrato dal confronto con famiglie di ragazzi affetti da Sindrome di Williams e X 
fragile: i genitori dei soggetti Down sono i meno stressati, i meno pessimisti e i più 
adattabili; i ruoli all’interno della famiglia sono più intercambiabili e le regole più 
flessibili; inoltre essi si sentono più competenti e responsabili come caregivers e, rispetto al 
gruppo dei genitori dei normodotati, a cui si avvicinano molto, percepiscono un maggior 
condizionamento da parte dei figli dato il bisogno di più attenzione che bambini con 
trisomia 21 richiedono. Dalla ricerca emerge inoltre che la presenza della disabilità può 
accentuare le difficoltà tra i coniugi, ma può anche aumentare la coesione. Almeno per 
buona parte delle coppie con un figlio con Sindrome di Down, Williams o X fragile sembra 
avvenuto un processo di corresponsabilizzazione educativa superiore a quello che avviene 
normalmente. 
Dalla letteratura risulta inoltre che le mamme di minori con Sindrome di Down non 
iperproteggono i propri figli più della media della popolazione delle madri in generale; 
infine è stato evidenziato che, se adeguatamente seguiti, i genitori mostrano buone capacità 
educative, evitando vari rischi come il volersi sostituire ai professionisti o agli insegnanti, 
l’ iperstimolare il bambino e il responsabilizzarsi troppo. Per questo è importante la qualità 
del counselling di cui possono usufruire, ossia un sostegno che permetta loro di utilizzare 
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in modo coerente, con un progetto di vita adeguato al benessere del figlio e proprio, le 
energie che hanno a disposizione (Vianello, 2006). 
 
5.2 LA COMUNICAZIONE DELLA DIAGNOSI 
L’AIPD (Associazione Italiana Persone Down) è una associazione ONLUS 
(Organizzazione Non Lucrativa di Utilità Sociale) composta prevalentemente da persone 
con trisomia 21 e loro genitori e fratelli o sorelle, punto di riferimento per famiglie, 
operatori sanitari, sociali e scolastici sulle problematiche riguardanti tale disabilità; il suo 
compito è tutelare i diritti dei pazienti, favorirne lo sviluppo e l’integrazione sia scolastica 
che sociale e divulgare le conoscenze sulla sindrome. Nel 2008 essa ha avviato il progetto 
”Dal sospetto della Sindrome alla realtà della persona” al fine di dare una risposta ai 
bisogni espressi dalle famiglie con bambini Down da 0 a 6 anni, tra cui la necessità di 
ricevere una comunicazione della diagnosi adeguata, professionale e rispettosa della 
delicatezza del momento, trattandosi, come viene citato negli orientamenti allegati al 
progetto, di un atto medico giornaliero che, per una malattia a prognosi e/o assistenza 
complessa, è costituito da una serie coordinata e graduale di incontri con il paziente e/o i 
suoi familiari; gli scopi, dopo aver definito la diagnosi più precisa possibile, sono quelli di 
aiutare questi ultimi a potenziare le loro risorse personali per accettare le conseguenze 
della malattia e di fornire loro le informazioni più rilevanti sul piano assistenziale e 
prognostico. Nel caso di patologie genetiche, pediatri e neonatologi devono cercare di 
diminuire le emozioni negative dei genitori e il loro disorientamento iniziale, per favorirli 
nell’adattamento alla nuova e imprevista realtà. Infatti tale esperienza di dolore provoca 
reazioni, giustificate e normali, che vanno dalla incredulità alla negazione della diagnosi, 
dalla sublimazione dell’evento alla fuga nell’affrontare i problemi reali, dalla depressione 
passeggera a quella più strutturata con fenomeni di somatizzazione (Ennio Del Giudice et 
al. , “Orientamenti per famiglie e operatori di bambini con sindrome di Down da 0 a 6 
anni”, 2009). Si è parlato di “ferita narcisistica” che subiscono i genitori, in particolare la 
madre, confrontando il figlio reale con quello ideale, con conseguente possibilità di 
generare vergogna, aggressività e sensi di colpa (Bargagna, 2000). 
Una cattiva comunicazione rischia di determinare sfiducia e rabbia nei confronti del 
medico e di impedire una buona collaborazione tra la famiglia e il personale socio-
sanitario. Inoltre ha un effetto a lungo termine sia sulle capacità di accettazione della 
diagnosi e di adattamento alla nuova situazione, sia sulle relazioni che si stabiliscono tra 
genitori e figli; lo stesso sviluppo psicologico e sociale del bambino ne è dunque 
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influenzato a distanza. Quindi negli orientamenti vengono fornite alcune raccomandazioni 
ai neonatologi per la comunicazione della diagnosi di malattia genetica e/o disabilità, in 
particolare al primo incontro; tra queste: 
-affrontarla quando la diagnosi è sicura sul piano clinico; 
-chi comunica deve ben conoscere il bambino e la sua famiglia ed essere il futuro 
responsabile dell’assistenza; 
-possibilmente in presenza di entrambi i genitori e nei colloqui successivi coinvolgere il 
pediatra, altri specialisti e i familiari; 
-in uno spazio privato, libero da incombenze momentanee (tipo telefonini che squillano); 
-in modo propositivo, con empatia e rispetto, riferendosi al bambino con il suo nome; 
-valutare la capacità dei genitori di comprendere ciò che viene detto; 
-facilitare le domande dei genitori con interventi di apertura (tipo ”cercate di vedere se c’è 
qualcos’altro che vi serve sapere”); 
-senza limiti di tempo; 
-fornire informazioni generali, procedure di diagnosi, esame obiettivo, quadro prognostico 
individualizzato e realistico. Il tutto con atteggiamento ottimistico di apertura alla speranza 
per un futuro migliore; 
-comunicare solo le complicanze più comuni, non le più rare; 
-descrivere il piano assistenziale e fornire indicazioni sul centro specialistico di riferimento 
più accessibile in grado di fornire assistenza multidisciplinare integrata con i servizi 
territoriali vicini al luogo di residenza; 
-indicazioni sul follow-up e consulenza genetica per le prossime gravidanze; 
-offrire opportunità di contattare associazioni di genitori; 
infine è necessaria una sorveglianza attiva del risultato ottenuto attraverso indagini 
qualitative. 
Le informazioni professionali devono essere comprensibili, accettabili, cioè non troppo 
lontano da quello che i genitori credono di sapere o realmente sanno, e sostenibili ossia 
adeguate a ciò che quest’ultimi riescono ad accogliere e comprendere in quel momento. Le 
domande del professionista devono essere utili, non imbarazzanti ed esplorative cioè non 
devono suggerire la risposta. Per rafforzare la relazione empatica con la famiglia il medico 
deve evitare minacce, giudizi, interpretazioni sul come si sentono o cosa dicono i genitori, 
minimizzazioni e argomentazioni sulla casistica che ha riscontrato (Ennio Del Giudice et 





Nello spazio dedicato all’allestimento di percorsi educativi che possono sostenere lo 
sviluppo di un bambino con Sindrome di Down, gli orientamenti riportano che la famiglia 
dovrebbe comprendere il ruolo della disabilità come fonte di arricchimento di conoscenze, 
competenze, ruoli sociali, possibilità di contatti e non solo di sofferenza. Chi cresce, con la 
Sindrome di Down o no, ha bisogno di adulti affettuosi che lo accompagnino alla scoperta 
di un mondo non fatto a sua misura, ma da condividere con gli altri; è importante che il 
genitore permetta al figlio di incontrare una pluralità di comportamenti e modi di fare e che 
rimanga per lui un punto di riferimento da mantenere nel corso dell’accrescimento ma 
allontanandosi gradualmente. L’Asilo Nido è una possibilità molto importante di 
sviluppare capacità imitando gli altri bambini. Un contribuito alla realizzazione del 
percorso educativo può derivare dai seguenti fattori: 
-il cambiamento dei ritmi delle attività quotidiane non dovrebbe stravolgere il progetto di 
vita complessivo della famiglia; 
-non tutto quello che il bambino fa andrebbe letto come legato alla sindrome, cercando di 
individuare elementi di normalità che possano restituirgli la sua dimensione di figlio; 
-i compiti di accudimento possono essere supportati dalla rete delle relazioni 
extrafamiliari; 
-mettere a disposizione i servizi del territorio, sociali e riabilitativi; 
-il contributo di esperti e di associazioni di genitori che vivono la stessa esperienza. 
L’educazione all’autonomia è l’obiettivo principale per il bambino con Sindrome di Down 
e ha la finalità di aiutarlo a raggiungere i prerequisiti necessari per una concreta e 
soddisfacente integrazione nei vari contesti: familiare, sociale, scolastico, lavorativo. 
Autonomia è intesa sia nella componente personale ossia capacità di provvedere a sé stessi 
in termini di abbigliamento, igiene, controllo sfinterico, alimentazione, sia in quella sociale 
che comprende lo spostarsi da un posto all’altro, frequentare i luoghi pubblici, prendere i 
mezzi di trasporto, leggere l’orologio, usare il telefono. Se nella crescita la persona Down 
acquisirà le varie competenze legate all’autonomia, è credibile che riuscirà a costruirsi una 
immagine di sé positiva e questo favorisce la sicurezza, la capacità di mettersi in 
discussione, riconoscere i propri limiti e di conseguenza saper chiedere aiuto. 
L’intervento educativo non deve prescindere dallo sviluppo naturale del bambino, evitando 
di voler anticipare alcune tappe per le quali non è ancora pronto; quindi il piccolo va 
motivato con richieste pertinenti alle sue capacità del momento, lodandolo se fa bene ma 
senza esagerare per non ingenerare in lui una sopravvalutazione delle proprie capacità. Il 
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bambino va anche aiutato nella comprensione della propria condizione genetica che gli 
permetterà di avere realistici progetti di vita. L’educazione dei casi con Sindrome di Down 
non è diversa da quella dei normali, ma è specifica; la plasticità del sistema nervoso 
centrale, cioè la sua capacità di adattarsi alle modifiche dell’ambiente circostante, varia da 
un individuo all’altro ma nei Down è comunque più lenta e quindi il bambino può avere 
difficoltà ad accettare i cambiamenti repentini ovvero a rinunciare a certe abitudini. 
Importante è che l’educazione sia allargata ossia preveda la partecipazione ad attività 
ludiche extra-familiari e sportive, frequenza al nido e scuola di infanzia, il dare un ruolo 
educativo anche alle altre figure parentali, l’entrare in contatto con associazioni di genitori, 
il permettere al bambino di fare esperienza nella società, imparando regole di convivenza 
(Maria Teresa Calignano et al. , ”Orientamenti per famiglie e operatori di bambini con 




LE FUNZIONI VISIVE 
 
 
6.1 FUNZIONI VISIVE E SISTEMA NERVOSO 
La capacità di vedere cresce rapidamente nei primi mesi di vita ed esistono numerosi 
aspetti come la discriminazione delle facce, delle forme o dei colori che maturano in 
differenti età. Grazie ai lavori di molti esperti in varie discipline, quali oculisti, neurologi, 
elettrofisiologi, psicologi e altri siamo oggi in grado di capire come e quando sviluppa la 
funzione visiva del bambino e di avere una sorta di calendario con le diverse età a cui 
avvengono le varie acquisizioni. Il tutto dipende dall’integrità degli occhi e delle strutture 
che li collegano al cervello, dove l’informazione visiva viene riconosciuta ed elaborata. La 
vista gioca un ruolo determinante nel contatto ed esplorazione dell’ambiente e quindi nello 
sviluppo globale del bambino, per cui il riconoscimento precoce di un problema a suo 
carico è importante e consente di iniziare al più presto un intervento specifico. La 
possibilità di incorrere in un disturbo visivo è abbastanza frequente nei nati prematuri o di 
basso peso o a termine ma che hanno avuto problemi durante la gestazione o al momento 
del parto. Questi bambini vengono sempre seguiti da un gruppo di specialisti tra cui 
pediatri, neuropsichiatri infantili e terapisti della riabilitazione (Mercuri, Cioni, Fazzi, 
2005). 
Nella retina esistono dei fotorecettori in grado di cogliere lo stimolo visivo e di tradurlo in 
uno elettrico: i coni, supporto della visione discriminativa e dei colori, ad alta soglia di 
eccitamento per cui funzionano in buone condizioni di illuminazione e i bastoncelli, di 
scarsa capacità discriminativa, che agiscono nella visione crepuscolare. La macula, situata 
al polo posteriore del globo oculare, presenta una depressione centrale, la fovea, che ha la 
massima acuità visiva e contiene unicamente coni. Gli stimoli dai fotorecettori sono 
indirizzati tramite le cellule bipolari verso i neuroni gangliari i cui prolungamenti 
convergono verso la papilla situata medialmente alla macula. Dalla riunione degli assoni 
delle cellule gangliari si formano i due nervi ottici che emergono dal globo oculare 
rivestendosi di mielina e si avvicinano tra loro in una zona chiamata chiasma ottico dove 
avviene una decussazione parziale delle fibre: solo quelle provenienti dal campo nasale 
della retina incrociano la linea mediana per raggiungere il tratto ottico controlaterale; le 
altre dal campo temporale entrano direttamente nel tratto omolaterale.  
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I tratti ottici si estendono dal chiasma al corpo genicolato laterale del talamo e ognuno 
contiene le fibre dirette e le crociate provenienti dalle due emiretine che esplorano la metà 
del campo visivo controlaterale. Le radiazioni ottiche dal corpo genicolato laterale 
proiettano alla corteccia occipitale, in particolare all’area visiva primaria (area 17 di 
Brodmann detta anche striata, per la presenza della stria di Gennari costituita di fibre 
mieliniche di associazione) che occupa i bordi e il fondo della scissura calcarina ed è 
deputata al riconoscimento dell’informazione; da questa originano fibre per la corteccia 
visiva associativa che sembra disporre anche di afferenze dirette ed è coinvolta 
nell’elaborazione e integrazione di vari stimoli visivi (Mercuri, Cioni, Fazzi, 2005; 
Cambier, M. Masson, Dehen, C. Masson, 2008). 
Le vie retino-genicolo-corticali hanno una precisa organizzazione topologica: ogni 
specifica zona di ciascuna stazione proietta ad ognuna delle altre. La fovea ha la massima 
rappresentazione corticale. Nel nostro cervello, però, non si formano copie più o meno 
precise della realtà, come si sosteneva un tempo: la valutazione di alcune caratteristiche 
degli oggetti dipende, oltre che dai dati sensoriali, anche dalla cultura e stato d’animo 
dell’osservatore. ”La visione può essere considerata, quindi, un processo di interpretazione 
e di trasformazione di un mondo esterno, fisicamente esistente, in un nostro mondo 
percettivo” (Lamberto Maffei, 2007). 
La retina proietta anche altre due diverse regioni sottocorticali: l’area pretettale del 
mesencefalo, che controlla i riflessi pupillari, e il collicolo superiore che coordina 
informazioni visive, somatiche e uditive orientando i movimenti del capo e quelli saccadici 
(ad alta velocità) dell’occhio verso la sorgente degli stimoli (Kandel, Schwartz, Jessel, 
1994). 
È stato dimostrato che le cellule gangliari dei Primati possono essere di due tipi: M e P in 
riferimento sia alle loro dimensioni anatomiche , sia agli strati del corpo genicolato laterale 
con i quali prendono contatto, detti appunto “magnocellulari” per le prime e 
“parvocellulari” per le seconde. Le cellule M non trasmettono il messaggio “colore” ma 
solo stimoli in bianco e nero e possiedono elevata sensibilità al contrasto. Le P sono 
deputate alla percezione di forma e colore. I neuroni degli strati magnocellulari proiettano 
all’area 17 e di qui, attraverso la 18, alla cosiddetta “area del movimento” (MT, Medial 
Temporal) che è particolarmente coinvolta nell’analisi del movimento e della profondità. 
Da qui le informazioni raggiungono zone della corteccia parietale deputate alla 
elaborazione visuo-spaziale e all’area MST (Medio Temporale Superiore). Sembra che i 
neuroni magnocellulari non siano sensibili agli oggetti fermi e altre proprietà ne 
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indicherebbero un coinvolgimento nella valutazione della profondità o terza dimensione 
(L. Maffei, 2007). 
Il sistema nervoso riconosce il movimento in due modi: relazionandosi a quello 
dell’immagine nel campo visivo, paragonando la posizione che essa assume sulla retina in 
tempi successivi, e rapportandosi agli spostamenti degli occhi e del capo. Le cellule M 
sono sensibili a stimoli i cui contrasti di luminosità siano variabili nel tempo; questi ultimi 
in V1 vengono tradotti in informazioni relative al movimento da neuroni che rispondono 
bene a particolari direzioni. Tali segnali vengono ulteriormente elaborati nell’area MT, 
dove la frequenza di scarica rispecchia la velocità e la direzione del percorso, e nella MST 
per essere utilizzati allo scopo di percepire visivamente i movimenti ma anche mantenere 
le abilità di inseguimento degli occhi e guidare l’individuo durante i propri spostamenti 
nell’ambiente. Il dottor Marr e collaboratori hanno ipotizzato che l’analisi di queste 
informazioni avvenga in 2 stadi successivi: il primo riguardante il movimento 
unidirezionale, ossia quello di immagini a una dimensione e quello relativo alle singole 
componenti del movimento di oggetti complessi, in cui l’attività massima viene esplicata 
da neuroni sensibili solo alla direzione perpendicolare al loro asse preferenziale di 
orientamento. Il secondo riguarda la percezione del movimento di sagome complesse in cui 
neuroni di ordine superiore fonderebbero e integrerebbero le diverse informazioni 
analizzate nel precedente stadio. 
Perciò la conoscenza della direzione del movimento di una struttura complessa comporta 
quella delle sue singole componenti. Movshon et al. hanno saggiato sperimentalmente 
questa teoria impiegando un disegno a reticolo risultante dalla sovrapposizione di due 
strutture a righe. Essi hanno osservato che i neuroni di V1 e la maggior parte di quelli in 
area MT si limitano a mettere in evidenza la direzione del movimento delle singole 
componenti del reticolo e li hanno denominati “neuroni selettivi per le componenti della 
direzione del movimento” in grado di rispondere solo ad assi di orientamento 
perpendicolari al proprio preferenziale. Nell’area MT esistono anche poche cellule che 
rispondono al movimento globale dell’intera struttura chiamate quindi “neuroni selettivi 
per la direzione globale” che operano l’integrazione tra le informazioni relative alle singole 
componenti e che non sono situate in V1 (Kandel, Schwartz, Jessell, 1994). 
Gli strati parvocellulari proiettano alla corteccia striata, quindi all’area 18 o V2 e poi a 
quella del colore (V4) e finalmente alla zona inferotemporale (IT) per la analisi delle 
forme. Questo sistema è suddiviso in due sottoinsiemi che prendono il nome dalle loro 
stazioni corticali nell’area 17 e sono detti “interblob” per la visione delle forme e “blob” 
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per quella dei colori. Recentemente sono state descritte altre proprietà della corteccia 
infero-temporale che la vedono coinvolta nella percezione e nella memoria visiva a lungo 
termine. In particolare per quest’ultima, tale ruolo è stato ipotizzato da risultati 
sperimentali i quali confermerebbero anche la codifica della sua forma a breve termine 
nell’ippocampo (L.Maffei, 2007). 
Uno dei compiti del sistema visivo è quello di conferire alle immagini retiniche 
bidimensionali una valenza tridimensionale. Gli studi psicofisici indicano che ciò si basa 
su due tipi di elementi di valutazione: monoculari, relativi alla profondità di campo e 
stereoscopici, basati sulla disparità binoculare. Per distanze maggiori di 30 metri le 
immagini retiniche dei due occhi sono identiche cioè siamo essenzialmente monoculi; è 
possibile tuttavia rendersi conto delle distanze utilizzando una serie di elementi monoculari 
di valutazione della profondità di campo tra cui la familiarità con l’oggetto, 
l’interposizione di un’altra immagine, la prospettiva lineare o dimensionale (linee parallele 
tendono a convergere con la distanza), la distribuzione luce-ombra, il movimento di 
parallasse cioè il fatto che spostando la testa o il corpo gli oggetti più vicini ci appaiono 
muoversi più rapidamente e in senso inverso a noi, quelli lontani più lentamente. Per le 
distanze inferiori a 30 metri il senso della profondità dipende anche dalla visione 
stereoscopica che si basa sul confronto delle immagini retiniche dei due lati che, per gli 
oggetti tridimensionali, sono diverse l’una dall’altra perché ogni occhio esplora il mondo 
esterno dal suo punto di vista. Noi compensiamo questa disparità con la fusione sensoriale: 
fissando un solo punto con entrambi gli occhi, in modo che le immagini di ciascuno 
vadano a cadere in zone corrispondenti delle due retine, vediamo un unico oggetto. 
Quando però questo è tridimensionale, la fusione delle immagini non è perfetta e la 
differenza di posizione delle stesse, detta disparità retinica, dipende dalla distanza 
dell’oggetto dal piano di fissazione. Ogni suo punto stimola parti diverse di ciascuna retina 
e sono queste disparità multiple a fornire gli elementi necessari alla visione stereoscopica, 
ovvero percezione della profondità o della solidità degli oggetti. Bela Julesz negli anni ’60 
ha dimostrato che questa funzione non origina nella retina o nel corpo genicolato laterale 
ma nella corteccia visiva e ad altri livelli più elevati dove vengono combinati i segnali 
provenienti dai due occhi. 
Sia per ciò che riguarda la visione che per le altre operazioni mentali, la nostra esperienza 
del mondo esterno ha un carattere globale. Molti elementi percettivi come il movimento, la 
posizione, le forme, il senso di profondità e i colori vengono coordinati insieme nelle 
singole immagini visive e ciò viene ottenuto da almeno tre vie nervose, disposte in 
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parallelo, che elaborano separatamente le informazioni relative a ciascuno di essi. Il 
sistema nervoso centrale deve integrarle in modo interattivo e gli studi al riguardo hanno 
dimostrato la presenza di collegamenti estesi tra queste reti. Inoltre le argomentazioni di 
Treisman et al. e Julesz fanno ritenere importanti le afferenze alla corteccia visiva dai 
centri cerebrali deputati all’attenzione come l’area prefrontale, il claustro o il pulvinar. 
Sarebbe proprio l’attenzione a collegare i diversi processi visivi (Kandel, Schwartz, Jessel, 
1994). 
Il sistema magnocellulare e i due parvocellulari, blob e interblob, rappresentano le tre 
principali vie parallele, che si incontrano a vari livelli, per esempio l’area V4 e la MT 
proiettano entrambi alla corteccia parietale e inferotemporale (L. Maffei, 2007). 
 
6.2 SVILUPPO DELLA FUNZIONE VISIVA DALLA NASCITA AI 2 ANNI 
La maggior parte delle funzioni visive dipende dalle condizioni ambientali in cui l’uomo 
vive, in particolare nel periodo postnatale. Gli studiosi concordano sull’importanza 
dell’impronta genetica insieme all’esperienza, essenziale per il perfezionamento di tali 
abilità, che altrimenti rimarrebbero grossolane. Senza esposizione ad alcun stimolo visivo 
nei primi anni di età, un soggetto può sviluppare la percezione completa di luce e buio ma 
solo una molto approssimativa delle forme (L. Maffei, 2007). 
Fin dalle prime ore di vita un bambino è in grado di fissare un oggetto e di seguirlo e 
questa competenza si riscontra spesso anche nei prematuri a 30-32 settimane di gestazione. 
All’inizio l’attrazione è verso forme semplici con alto contrasto come grossi cerchi 
concentrici o strisce in bianco e nero, i quali devono essere posti ad una distanza non 
superiore ai 20-30 centimetri dal viso, che corrisponde alle capacità accomodative. Nelle 
settimane successive il bambino riesce a distinguere figure con contrasto minore e inizia ad 
interessarsi a forme più complesse e a oggetti posti di lato. A 2-3 mesi è attratto anche dai 
colori. A questa età si sviluppa inoltre una buona capacità di convergere gli occhi e di 
accomodare l’immagine posta a breve distanza: i lattanti passano molto tempo a osservarsi 
le mani. Attorno al quarto mese il bambino è molto più interessato all’ambiente e agli 
oggetti in movimento, riuscendo a discriminare variazioni nell’orientamento degli stimoli. 
Successivamente continua a migliorare le sue capacità e dopo i 6 mesi è in grado di 
riconoscere e seguire figure sempre più piccole anche ad una distanza di un metro-1 metro 
e mezzo. Questa abilità si espande ulteriormente a uno, due anni insieme anche a quella di 
vedere oggetti posti lateralmente fino a raggiungere il grado dei bambini più grandi 
(Mercuri, Cioni, Fazzi, 2005). 
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6.3 TEST PER LA VALUTAZIONE DELLE FUNZIONI VISIVE 
Nel sospetto di un problema visivo si comincia con l’eseguire una visita oculistica in modo 
da escludere anomalie, associata a quella ortottica che valuta i movimenti coordinati dei 
due occhi; è anche possibile misurare l’acuità visiva ovvero la capacità di discriminare un 
dettaglio distinguendo due oggetti come entità separate e non come un tutt’uno. Essa può 
essere testata fin dai primi giorni di vita usando le “acuity cards” ossia una serie di carte 
rettangolari che presentano strisce bianche e nere su una delle due estremità. Il bambino 
tenderà a guardare di preferenza il lato in cui le strisce vengono presentate piuttosto che 
quello senza. Le varie carte hanno misure di strisce diverse e l’esaminatore propone prima 
quelle più larghe e via via quelle sottili. L’ultimo livello di strisce che il bambino dimostra 
di vedere viene preso come misura dell’acuità ( Mercuri, Cioni, Fazzi, 2005). 
Tra i 2 e i 3 mesi i suoi valori, in genere espressi in cicli per grado, sono intorno a 5 e poi 
raggiungono verso 6-7 mesi i 20; dopodiché aumentano molto lentamente fino a rendersi 
simili a quelli dell’adulto al quinto sesto anno di vita (L. Maffei, 2007). 
Il test del campo visivo serve per valutare la capacità di localizzare stimoli posti non solo 
di fronte ma anche lateralmente; il bambino viene fatto sedere sulle ginocchia della madre, 
attirando la sua attenzione verso un oggetto centrale posto di fronte agli occhi. Poi, 
introdotta di lato una pallina o una fonte luminosa, questa lentamente viene avvicinata 
verso il centro. Il campo è misurato valutando la posizione della pallina al momento in cui 
il bambino la vede; nei primi mesi egli è in grado di cogliere solo oggetti posti entro 30 
gradi dal centro, con la crescita si allarga progressivamente questo confine.  
Il test fixation shift (spostamento dell’attenzione) valuta la capacità di spostare l’attenzione 
da uno stimolo centrale a uno periferico posti su un monitor, che si ottiene intorno ai 3-4 
mesi. 
I Potenziali Evocati Visivi (PEV) registrano l’attività elettrica cerebrale in risposta a 
diversi tipi di input visivi, attraverso elettrodi applicati alla cute del capo con del cerotto. 
Fornendo stimoli via via più complessi si valuta la capacità di discriminarli e si può seguire 
lo sviluppo di tale abilità nel tempo (Mercuri, Cioni,  Fazzi, 2005). 
Esistono strumenti di valutazione rapidi per lo screening di difetti della visione 
stereoscopica come il test di Frisby e quello di Lang. Nel primo il bambino deve 
riconoscere un cerchio contenente delle figure geometriche (target) visibile entro un 
mosaico di forme simili. Target e sfondo sono stampati su siti opposti di piastre di plastica 
di diverso spessore. La disparità angolare dipende da quest’ultimo e dalla lontananza 
dall’osservatore. Il test comprende tre piastre, ciascuna delle quali può essere presentata ad 
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una delle differenti possibili distanze per ottenere un intervallo di disparità. Un risultato 
positivo è registrato se il movimento degli occhi si ferma al target corretto dopo ripetute 
prove; il valore è espresso in secondi per arco (Purpura et al. , 2014). 
La stereopsi sembra emergere quasi improvvisamente tra il terzo e il quarto mese, per 
arrivare a 60° di arco intorno ai 6 mesi; i valori dell’adulto, alcuni secondi di arco, sono 
raggiunti solo dopo qualche anno (L. Maffei, 2007). 
Del test di Lang sono disponibili due versioni che differiscono soltanto riguardo gli oggetti 
tridimensionali da riconoscere. Il primo tipo contiene una stella, un gatto e un’automobile; 
il secondo una luna, un camion, un elefante. I tre oggetti appaiono ciascuno su un livello 
diverso. In aggiunta, il tipo due contiene una stella che può essere vista con un solo occhio. 
Il test va mostrato in posizione perpendicolare al bambino, a 40 cm di distanza. Bisogna 
chiedergli se ha visto qualcosa; se non localizza e denomina gli oggetti e neanche i suoi 
movimenti oculari, che vanno osservati, indicano il riconoscimento degli stessi deve essere 
inviato ad un oculista per ulteriori esami (www.lang-stereotest.com). 
 
6.4 ATTENZIONE VISIVA NEI DISTURBI DELLO SVILUPPO GENETICI 
L’attenzione è definita come l’abilità a impegnare le risorse cerebrali sensoriali, percettive, 
spaziali e cognitive per indirizzare i comportamenti utili a rispondere alle richieste della 
vita quotidiana. Deficit di tale capacità sono spesso presenti in bambini dopo un danno 
cerebrale precoce o nati pretermine o anche con disturbi dello sviluppo genetici. Il deficit 
di attenzione e iperattività è un problema comune nello sviluppo tipico. I test più 
sistematici di valutazione si eseguono in età scolare; tuttavia è necessario esaminare anche 
i bambini dalla nascita ai 6 anni per capire come si sviluppa il disturbo, identificare 
problemi individuali precocemente e quando il cervello è meglio responsivo al trattamento. 
Gli studi neuropsicologici e di neuroimmagine funzionale hanno identificato le basi neurali 
dell’attenzione organizzate in tre sistemi: uno che connette il lobo parietale ai campi 
centrali frontali e al collicolo superiore, coinvolto nell’orientamento spaziale, che è una 
forma di attenzione selettiva, la quale permette di rispondere a certi tipi di stimoli e a 
ignorarne altri; una seconda via tra corteccia parietale e frontale di destra e il locus 
coeruleus per il mantenimento dell’attenzione sostenuta; la terza che include le aree 
frontali e il giro del cingolo anteriore implicata nel controllo attenzionale o funzioni 
esecutive, un complesso di processi che includono selezione, cambio di scopi, inibizione di 
risposte ben conosciute ma inappropriate. Duncan ha identificato una attività comune nelle 
reti parieto-frontali che definisce “sistema delle multiple domande” che spiegherebbe le 
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interazioni dinamiche tra le tre componenti. Recenti approcci sostengono che questi sistemi 
varino la loro funzione in maniera indipendente e si pensa che abbiano distinte traettorie di 
sviluppo. Inoltre sono interconnessi con estese vie di processi corticali visuospaziali. La 
scarsa funzionalità del tratto dorsale di queste ultime è stata riscontrata in un ampio 
numero di disturbi genetici e acquisiti e ciò è in accordo con la prevalenza in essi di 
problemi di attenzione. Si parla di “Dorsal Stream vulnerability” (vulnerabilità delle 
correnti dorsali). 
Nei primi mesi di vita i bambini con sviluppo tipico possono spostare lo sguardo da uno 
stimolo centrale ad uno periferico più evidente. Sistemi sottocorticali coinvolgenti il 
collicolo superiore sembrano sostenere queste iniziali abilità nei nuovi nati. Il test Fixation 
Shift  confronta questa capacità in condizioni di non competizione, quando uno stimolo 
centrale scompare e ne appare uno lateralmente, con quella in condizioni di competizione 
in cui il target centrale rimane visibile. Il tempo richiesto per il compito, a 3-4 mesi di età, 
è maggiore nel secondo caso. Questo test è un indicatore di danno cerebrale ed è predittivo 
per l’outcome neurologico in bambini con danno cerebrale perinatale come lesioni focali, 
encefalopatia ipossico-ischemica, anomalie della sostanza bianca nei pretermine. È stato 
anche usato per valutare l’attenzione in bambini con sindrome di West e di Williams. Si 
esegue dalla nascita ai due anni nei bambini normali e per una pari età equivalente nei casi 
con sviluppo atipico. 
Una serie di lavori ha studiato il mantenimento dell’attenzione sostenuta su target visivi 
nell’infanzia evidenziando il fenomeno dell’adattamento in cui ogni nuovo stimolo elicita 
risposte di orientamento e sostenimento dello sguardo, che declinano in ripetute 
prestazioni. Il tasso di adattamento è offerto come un indicatore di differenze cognitive tra 
i bambini; tuttavia la sua validità è ambigua in quanto un breve tempo visivo può riflettere 
sia un’efficace elaborazione dello stimolo, sia un’incapacità a sostenere l’attenzione 
abbastanza a lungo (span attenzionale breve). 
Le funzioni esecutive sono associate alla corteccia prefrontale ed emergono lentamente nel 
corso dello sviluppo; infatti nei vari test per valutarle, in cui si chiede di inibire risposte 
ben conosciute nel nominare una figura o ritrovare un oggetto a favore di altre più 
indirette, le prestazioni vengono raggiunte dai 3 ai 7 anni di età. Tuttavia dalle ricerche 
emerge che esistono componenti esecutive prefrontali anche nel primo anno, almeno in 




Molti studi hanno individuato miglioramenti età correlati nelle tre dimensioni 
dell’attenzione. Un’analisi fattoriale è stata usata per definire delle sottoscale al Test of 
Everyday Attention for Children (THEA-Ch) per bambini con sviluppo tipico oltre i 6 
anni, ponderate per ciascuna delle tre componenti. La nuova Early Childhood Attention 
Battery (ECAB) ha lo scopo di applicare principi simili per un’età dai 3 ai 6 anni. La sua 
validità è confermata dalla forte correlazione con il THEA-Ch eseguito a 6-7 anni. 
I risultati confermano che un approccio multidimensionale all’attenzione è fattibile nel 
periodo prescolare e il test fornisce uno strumento pratico per definire profili individuali 
anche per bambini con disturbi dello sviluppo cognitivo ad una equivalente età mentale. 
Infatti problemi come distraibilità e impulsività sono un importante e duraturo riscontro in 
disabilità genetiche come Sindromi di Down, di Williams e dell’X fragile. Un deficit 
dell’attenzione selettiva al test fixation shift è evidente in tutti i casi ma con caratteri 
distinti per ognuna. Il controllo esecutivo è un’area di particolare difficoltà nei bambini con 
Sindrome di Williams che eseguono compiti ad un livello inferiore all’età mentale e in 
maniera non uniforme in tutti i domini, con la maggior carenza nell’inibire risposte che 
hanno una componente spaziale rispetto a quelle verbali nelle quali possono avere 
prestazioni anche migliori a quanto atteso dallo sviluppo cognitivo. Nei casi di Sindrome di 
Down succede il contrario. L’ECAB fornisce profili per i tre domini dell’attenzione ad 
un’età dai 3 ai 6 anni ed è appropriato per bambini più grandi e adolescenti con sindromi 
dello sviluppo genetiche. Sia nella sindrome di Down che in quella di Williams i punteggi 
tendono ad essere globalmente sotto il livello cognitivo. Tuttavia l’attenzione sostenuta è 
un punto di forza per entrambi che eseguono similmente alla loro età mentale; invece la 
ricerca visiva e il controllo esecutivo sono aree di debolezza. Tutti e due mostrano 
perseverazioni. Globalmente i profili sono abbastanza irregolari e dinamici per ciascun 
disturbo: i Down mostrano precocemente deficit dell’attenzione sostenuta, i casi di 
sindrome di Williams invece di quella selettiva, anche se all’età cronologica di 8-9 anni 
entrambi si assestano con quanto detto sopra. 
La possibilità di valutare lo sviluppo dell’attenzione in età precoce avrà maggior 
significato se usata per indirizzare interventi efficaci. Rueda e altri hanno riportato successi 
in bambini di 4-6 anni con un training di esercizi visuo-motori e cognitivi focalizzati nel 
migliorare il controllo inibitorio. Diamond e altri hanno valutato i risultati positivi di un 
programma educativo per aumentare l’autoregolazione nel primo anno di scuola 
elementare. Esperienze con bambini di 11 mesi che incoraggiano a sostenere la fissazione e 
ignorare distrattori hanno riportato migliorare i compiti di controllo dello sguardo. È 
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necessario però capire quanto i risultati di questi interventi possono essere generalizzati 
alle richieste della vita quotidiana e la loro efficacia in disturbi dello sviluppo (Atkinson et 
al. , 2012). 
 
6.5 DEFICIT DELLA PERCEZIONE DEL MOVIMENTO DI FLUSSO OTTICO IN 
PAZIENTI CON SINDROME DI DOWN 
I pazienti con Malattia di Alzheimer presentano un deficit specifico nella percezione del 
movimento del Flusso Ottico. Questo parametro è definito come la deformazione 
dell’immagine retinica dovuta agli spostamenti dell’individuo rispetto all’ambiente 
circostante o di oggetti dello scenario visivo rispetto all’osservatore (Trombella F, 2007). 
Una recente ricerca del gruppo sperimentale Stella Maris (Dr. Maria Michela del Viva et 
al. , 2015) ha mostrato il riscontro di tale carenza anche in giovani soggetti con Sindrome 
di Down, che infatti hanno tendenza precoce allo sviluppo della precedente condizione 
clinica, tanto da essere stati proposti come modello di studio dello stadio pre-demenza. 
Il Flusso Ottico è stato misurato con i Potenziali Evocati Visivi (PEV) e con tecniche 
psicofisiche utilizzando punti posizionati a caso, bianchi e neri su sfondo grigio, in 
movimento lungo traettorie radiali (verso il centro e la periferia dello schermo), circolari 
(in senso orario e antiorario) e translazionali (verso l’alto e verso il basso). Nelle tecniche 
psicofisiche, come controllo, è stata valutata la soglia al contrasto per grate sinusoidali con 
lo scopo di testare la sensibilità alla direzione del movimento generale dei partecipanti e la 
loro abilità a comprendere compiti comportamentali. Nelle registrazioni dei Potenziali 
Evocati Visivi lo stimolo di controllo è costituito da una scacchiera in bianco e nero 
confrontata in posizioni capovolte per testare la risposta ad un elemento visivo standard, 
fornendo una generica misura della funzionalità dell’area visiva primaria. 
I risultati hanno mostrato una selettiva e significativa riduzione della sensibilità alla 
discriminazione delle direzioni del flusso ottico in pazienti con Sindrome di Down giovani, 
con lieve disabilità intellettiva e senza sintomi importanti di Demenza rispetto ai soggetti 
di pari età mentale, con conservazione della capacità di percepire il movimento generale e 
una parallela soppressione dell’attività elettroencefalografica. I PEV registrati in un 
sottogruppo non hanno infatti mostrato risposta al flusso ottico, bensì solo allo stimolo di 
controllo. È stato escluso che la compromissione osservata fosse dovuta all’inabilità 
nell’esecuzione di compiti comportamentali. Si è così stabilito un ulteriore tratto comune 
tra le due condizioni cliniche . 
72 
 
I pazienti con Sindrome di Down oltre i 40 anni di età ma anche più giovani, 
indipendentemente dalla diagnosi di demenza, presentano un’alta incidenza di anomalie 
visive tra cui deficit nella discriminazione dei colori o alterazioni cromatiche transitorie ai 
PEV associate ad alte soglie di stereoacuità e ridotta sensibilità al contrasto, similmente a 
quanto osservato in pazienti con Demenza di Alzheimer. La loro causa non è attribuibile 
alle condizioni accomodative o oculari, come cataratta e errori refrattivi, spesso presenti in 
questa popolazione, bensì ad anomalie dell’attività corticale. La percezione del flusso 
visivo è sfruttata per la valutazione del proprio movimento e di quello degli oggetti, quindi 
la sua riduzione può essere legata al disorientamento spaziale osservato nella Demenza di 
Alzheimer. 
I risultati dello studio suggeriscono una compromissione del funzionamento neurale di 
regioni cerebrali responsabili dell’analisi del movimento globale come MT o MSTd 
(d=dorsale) mentre le aree visive primarie sembrano preservate. Questo tipo di deficit 
potrebbe essere correlato con quello della percezione motoria che rientra nella vulnerabilità 
della rete dorsale riscontrata in un ampio gruppo di disturbi del neurosviluppo e 
psichiatrici, ma anche in bambini pretermine, suggerendone l’insorgenza precoce. La 
conseguenza di una tale compromissione nella vita quotidiana può riguardare il 
disorientamento visuospaziale che comporta difficoltà nei movimenti di navigazione, 
nell’evitare ostacoli, attraversare strade e nella reazione a stimoli veloci, contribuendo 
all’incoordinazione generale dei pazienti con Sindrome di Down. 
Il deficit neurale nell’elaborazione visiva sembra essere un tratto a comune tra Sindrome di 
Down e Demenza di Alzheimer, nella quale però è controversa la presenza del deficit al 
flusso ottico transazionale, indicando differenti pattern di deterioramento in aree cerebrali 
distinte deputate all’analisi dei flussi radiali, circolari e transazionali. Inoltre, rimane da 
chiarire se questa carenza nella percezione del movimento del flusso ottico sia peculiare 
della Sindrome di Down o un segno precoce di Malattia di Alzheimer; a tale scopo è 
necessario condurre studi longitudinali usando test psicofisici di facile gestione in giovani 





PRESA IN CARICO NEUROPSICHIATRICA DEL BAMBINO CON 




Il processo diagnostico in età evolutiva viene definito “presa in carico“ in quanto costituito 
da un complesso di interventi finalizzati a conoscere e capire il bambino e il suo disturbo, 
le relazioni che stabilisce con le figure significative e anche gli atteggiamenti affettivo-
pedagogici adottati dai genitori. L’utilizzazione di un insieme di dati permette di 
raccogliere due tipologie di diagnosi tra loro complementari: nosografica, che serve a 
classificare il disturbo in un sistema descrittivo e funzionale ossia un bilancio esaustivo 
delle competenze del bambino con l’intenzione di definire il suo livello di sviluppo in tutte 
le aree funzionali, quali motricità, competenze sensopercettive, comunicazione, linguaggio, 
adattamento emozionale e autonomie. Solo la seconda, fornendo indicazione sulle aree di 
forza e debolezza, può essere utilizzata per formulare un progetto terapeutico 
personalizzato, indirizzato, oltre che alla cura del disturbo, a favorire un’adeguata crescita 
del soggetto affinché possa integrarsi e partecipare socialmente. Un orientamento di questo 
tipo necessita di conoscere l’ambiente di vita del bambino (Militerni, 2009). 
Per fornire un reale aiuto allo sviluppo e facilitare al massimo le potenzialità di una 
persona con sindrome di Down si deve guardare al suo progetto di vita e il percorso inizia 
al momento della diagnosi con l’attivazione di risorse familiari, psicologiche e pratiche. 
Oltre ad una buona comunicazione della disabilità, è opportuno aiutare la famiglia a 
individuare i servizi a cui rivolgersi per conoscere i propri diritti in termini socio 
assistenziali e inviarla ad un servizio integrato il più vicino casa che gestisce tutti gli 
aspetti di cura della crescita fisica e psichica. L’ideale è un intervento in rete di polo 
pediatrico con pediatra e specialisti, polo neuropsichiatrico territoriale o ospedaliero con 
valenze diagnostiche e terapeutiche e di sostegno alla famiglia e alla scuola, polo 
associativo per informare sulle procedure previdenziali e legislative. 
Molte esperienze dimostrano l’importanza di una solida “alleanza terapeutica” tra gli 
operatori clinici e i genitori, basata sulla condivisione degli obiettivi del progetto di cura. 
Si tratta di mettere la famiglia in condizioni di una partecipazione attiva e propositiva 
grazie alla capacità di comprendere le necessità e le difficoltà del bambino, ma soprattutto 
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le potenzialità, ricordando che, anche nell’ambito degli stessi gruppi diagnostici , i soggetti 
hanno storie personali diverse, quindi è fondamentale valorizzare l’unicità di ciascuna 
esperienza, i bisogni specifici connessi a quella fase evolutiva in rapporto alle 
caratteristiche dell’ambiente significativo. Per questo compito dei servizi di riabilitazione 
si parla di “presa in carico riabilitativa globale” ossia di un intervento che consideri tutti i 
bisogni di sviluppo del bambino, ma anche la famiglia e la società in cui vive 
(Orientamenti per le famiglie e operatori di bambini con sindrome di Down da 0 a6 anni. 
La riabilitazione. Cinzia Miccinesi, Stefania Bargagna et al. , 2009). 
Più che di riabilitazione, ossia strategie che mirano al recupero almeno parziale di una 
funzione acquisita normalmente ma compromessa dalla malattia, nel caso di Sindrome di 
Down più correttamente si parla di “abilitazione” cioè insieme di procedure e tecniche che 
cercano di favorire l’acquisizione di funzioni motorie e cognitive in condizioni di 
disabilità. Essa va iniziata da subito ed è per questo che oggi si pone enfasi sull’importanza 
di un” intervento precoce” (Vicari, 2007). Gli attuali studi al riguardo utilizzano termini 
quali multidisciplinare e multifocale, individualizzato e flessibile. Nel caso dei bambini 
Down gli orientamenti dell’AIPD sostengono che sin dal primo momento della presa in 
carico è necessario predisporre la partecipazione contemporanea, o in momenti 
differenziati, di più figure professionali nel progetto terapeutico globale. Si tratta di 
neuropsichiatri infantili, psicologi, preposti al sostegno genitoriale o alla valutazione degli 
aspetti cognitivi e dello sviluppo affettivo-relazionale del bambino e figure dedicate alla 
valutazione dello sviluppo e alla riabilitazione motoria, cognitiva, comunicativa, linguistica 
come fisioterapisti, terapisti della neuro e psicomotricità dell’età evolutiva e logopedisti. 
Importante è fin da subito il contatto con i servizi e gli assistenti sociali che sostengono le 
famiglie nei bisogni di inserimento sociale e scolastico del bambino. Tutte queste figure 
dovranno integrare i loro lavori e cooperare nella gestione del processo riabilitativo che 
potrà avere, a seconda dei momenti evolutivi, operatori di riferimento differenti. Il genitore 
deve infatti avere la possibilità di rivolgersi ad un “ case manager” che gestisce e coordina 
gli interventi sui bisogni di sviluppo del bambino individuati dall’équipe multidisciplinare. 
L’approccio è sempre finalizzato all’attivazione di potenzialità e non all’addestramento di 
comportamenti; non è il trattamento di una funzione deficitaria ma una stimolazione 
relazionale psicomotoria attraverso attività e giochi motivanti e interessanti. È importante 
quindi che alla prima accoglienza da parte dell’équipe i genitori siano presenti alle varie 
sedute in modo che possano essere aiutati a cogliere come cambia e cosa preferisce il 
bambino, i suoi segnali di stanchezza o soddisfazione e arricchire l’interazione. Quindi 
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dalla diagnosi discende il bisogno di non avviare la corsa ad un programma di terapia, ma 
una costante “presa in carico morbida” che rispetta il delicato periodo in cui si sviluppa la 
relazione di attaccamento e permette ai genitori di espletare al meglio le loro funzioni di 
accudimento; quindi nei primi mesi è prevista una sorveglianza di operatori esperti e 
controlli ravvicinati che sostengono la famiglia dando consigli su come favorire le prime 
acquisizioni. Sarà necessario osservare il bambino, effettuare valutazioni funzionali dello 
sviluppo motorio e psicomotorio includendo la conoscenza delle prime forme di 
comunicazione e successivamente applicare dei test di sviluppo e cognitivi oltre che 
strumenti per valutare le competenze motorie e linguistiche. I risultati dovranno essere 
integrati con l’immagine che i genitori hanno del bambino. Le valutazioni saranno ripetute 
nel tempo in concomitanza dei momenti evolutivi significativi in rapporto con il Progetto 
Riabilitativo Individualizzato. Le figure professionali sono coinvolte nell’attuazione della 
integrazione scolastica e sociale; hanno il compito di formulare la Diagnosi Funzionale e 
concorrono al Profilo Dinamico Funzionale e al Piano Educativo Individualizzato insieme 
alle istituzioni educative, come gli asili nido. Ciò permetterà la formulazione di obiettivi 
didattici e di autonomia idonei alle potenzialità del bambino in ogni fase evolutiva. Attività 
musicale, equestre e nuoto sono buone risorse per migliorare le esperienze sociali ma va 
spiegata la loro differenza con le vere e proprie terapie che fanno uso di interventi in 
acqua, della musica o del contatto con gli animali indicate solo in alcuni casi particolari. 
Intervento precoce significa cercare di prevenire difficoltà e rischi nello sviluppo 
successivo. 
Nel corso del primo anno è necessario considerare i tempi più lunghi del bambino Down 
per l’inserimento nelle relazioni sociali e focalizzarsi sugli aspetti dello sviluppo 
neuromotorio, soprattutto l’ipotonia e lo scarso controllo posturale, dando consigli pratici 
ai genitori su come adattare le proprie posizioni quando allattano, tengono in braccio il 
figlio o giocano con lui. Inoltre favorire i contatti oculari con l’adulto e l’introduzione del 
primo gioco tra il volto della madre e il bambino; esporre il piccolo verso il mondo 
circostante per favorirne l’esplorazione; giocare con le sue prime vocalizzazioni attraverso 
l’imitazione; favorire le forme di attenzione condivisa e i giochi di apparizione e sparizione 
dell’oggetto come il cu-cu, la coordinazione oculo-manuale, la comprensione verbale. Si 
interviene globalmente su aspetti motori, cognitivi, affettivi e comunicativi. Il 
professionista più adatto è il terapista della neuro e psicomotricità dell’età evolutiva ma 
utili anche lo psicologo che affronta con i genitori il percorso di adattamento alla diagnosi 
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e la consulenza logopedica in caso di difficoltà alimentari o uditive. L’approccio è fluido e 
flessibile in modo da introdurre figure differenziate a seconda dei bisogni. 
Dal primo anno ai 3, il bambino acquista la capacità di spostarsi nello spazio anche 
attraverso la locomozione come mezzo di esplorazione e per raggiungere uno scopo 
cognitivo, come ricercare un oggetto interessante, o sociale e comunicativo come mostrarlo 
all’adulto o affettivo sperimentando la separazione o avvicinamento al genitore. È anche il 
periodo dello sviluppo dell’intenzionalità comunicativa attraverso il gesto. L’approccio è 
ancora globale. Si propongono i giochi di far finta e si effettua un monitoraggio delle 
nascenti capacità linguistiche con la presenza attiva del logopedista, prima come 
consulenza e valutazione in contatto con il terapista della neuro-psicomotricità, poi per 
impostare terapie. 
Dai 3 ai 6 anni l’attenzione è globale, in particolare diretta allo sviluppo della 
coordinazione e progettazione dei movimenti, all’apparizione del linguaggio verbale e allo 
sviluppo sociale e relazionale, soprattutto la produzione linguistica in tutte le sue 
componenti (fonologia, lessico, sintassi) cogliendo gli aspetti comunicativi, allo sviluppo 
grafico nei primi segni e nel disegno; inoltre si valutano aspetti come l’attenzione ad un 
compito, il rispetto delle regole, il problem solving, la comprensione degli stati d’animo 
altrui. Si programmano cicli di terapia diversificati a seconda della fase evolutiva e spesso 
di gruppo in presenza di più figure riabilitative e affiancate da incontri tra i genitori per 
scambio di esperienze e sostegno alle funzioni educative. 
Osservazione e valutazione sono momenti separati dal trattamento ossia sono necessari per 
conoscere il bambino e formulare il programma individualizzato, però ne costituiscono 
anche una parte integrante nella relazione con il terapista. Con l’osservazione del gioco e 
delle interazioni si descrive la capacità comunicativa e di attenzione, il grado di autonomia 
e la richiesta di aiuto all’adulto. La valutazione è il momento in cui, in modo più 
sistematico e strutturato, l’équipe andrà ad esaminare le singole competenze cognitive del 
bambino e consente di individuare non solo su cosa intervenire ma anche attraverso quali 
obiettivi di breve, medio e lungo termine e permette di verificare i risultati raggiunti con il 
trattamento. 
Quindi obiettivo dell’intervento è far maturare le potenzialità di ciascun bambino 
consentendo l’acquisizione delle maggiori forme di autonomia personale e cercando così di 
raggiungere e mantenere un livello qualitativo di vita il più soddisfacente possibile 
attraverso la stimolazione globale e plurisensoriale dei processi cognitivi. Si tratta di una 
terapia cucita sulla persona in base ad una serie di verifiche e nuovi programmi e potrà 
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prevedere anche la sospensione, sostituzione o integrazione con altre tipologie di 
intervento in alcuni momenti dello sviluppo (Orientamenti per famiglie e operatori sanitari 
di bambini con sindrome di Down da 0 a 6 anni. La riabilitazione. Cinzia Miccinesi, 
Stefania Bargagna et al. , 2009). 
Recentemente è stato condotto uno studio in Thailandia al Queen Sirikit National Institute 
of Child Health, dove programmi di intervento precoce con approccio multidisciplinare 
vengono forniti fin dagli anni ’90, specialmente in pazienti con Sindrome di Down. Lo 
scopo è stato quello di valutare l’impatto della terapia sull’outcome dei bambini con 
trisomia 21; è emerso che la frequenza a scuola correlava con l’educazione materna e la 
partecipazione regolare a programmi di tale tipo. Quindi entrambi questi fattori hanno un 









8.1 PLASTICITA’ NEURALE 
Le connessioni del sistema nervoso possono essere modificate dall’esperienza, sia in 
termini funzionali (variazioni della quantità di neurotrasmettitore rilasciato), sia in termini 
di struttura (espansione o retrazione di collegamenti). Tali processi sono noti come 
fenomeni di plasticità neurale, proprietà caratteristica, ma non esclusiva, della corteccia 
cerebrale. La stimolazione ambientale influisce sulla nostra capacità di percezione, 
movimento, pensiero, apprendimento, memoria e pianificazione di strategie 
comportamentali. La plasticità è peculiare del sistema nervoso in sviluppo e, nonostante si 
riduca con il passaggio all’età adulta, una serie di studi supporta che un’ adeguata 
esperienza con il modo esterno è in grado di indurla anche nel cervello maturo. Oggi 
sappiamo che il patrimonio genetico guida le prime fasi dello sviluppo cerebrale e la 
formazione iniziale delle connessioni neurali, mentre le interazioni con l’ambiente sono 
fondamentali per completare in maniera appropriata e individuo-specifica la maturazione 
dei circuiti deputati al controllo della maggior parte delle funzioni encefaliche, attraverso 
un fenomeno di selezione che rafforza alcune connessioni e ne elimina altre. 
Durante la evoluzione del sistema nervoso si verificano periodi critici in cui l’azione 
dell’esperienza si traduce in modificazioni irreversibili di circuiti e funzioni e la plasticità è 
al massimo livello. Si tratta di finestre temporali durante le quali la capacità di percepire ed 
elaborare le informazioni dal mondo esterno, ma anche le attitudini sociali e cognitive, 
sono modellate dall’esperienza. Gli effetti deleteri derivanti dalla mancanza di 
un’appropriata stimolazione ambientale possono essere contrastati solo rispristinando 
quest’ultima prima dell’intervallo suddetto. I periodi critici iniziano in momenti diversi 
dello sviluppo e differiscono in durata a seconda della regione cerebrale. Pur essendo 
esaminati in modo dettagliato nelle modalità sensoriali essi sono presenti anche in parti del 
sistema nervoso coinvolte nell’affettività, comportamento sociale e linguaggio (Baroncelli, 
Maffei, 2010). Un esempio è quello dell’imprinting, forma di apprendimento presente negli 
uccelli studiato dall’etologo Konrad Lorenz il quale notò che i cuccioli di oca erano 
biologicamente programmati a seguire e creare un legame con la prima cosa che avevano 
visto dopo la nascita. Quindi tali animali vengono attratti dalla madre e ciò è importante 
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per la protezione della covata. Esso viene acquisito rapidamente ma solo durante il periodo 
critico delle fasi precoci dello sviluppo postnatale (Kandel, Swhartz, Jessel, 1994; Vimala 
McClure, 2001). Similmente nell’uomo nei primi mesi di vita si stabilizza il legame di 
attaccamento con la figura materna. Durante l’infanzia esiste un periodo critico in cui 
l’esperienza affettiva condiziona l’evoluzione delle attitudini sociali: le situazioni di 
deprivazione dovute alla separazione dalla madre o alla modesta qualità dell’interazione 
possono essere il preludio di comportamenti antisociali, disturbi emotivi e cognitivi. Studi 
sulla scimmia e il topo confermano il ruolo delle cure materne, soprattutto il contatto 
fisico, nello sviluppo del sistema nervoso. Il canto negli uccelli e il linguaggio nell’uomo è 
fortemente influenzato da ciò che viene udito nei primi mesi di vita (Baroncelli, Maffei, 
2010). Negli anni ’40 le ricerche della psicanalista René Spitz hanno fornito la prova che le 
interazioni sociali precoci sono essenziali per lo sviluppo normale. Essa confrontò bambini 
accolti in un brefotrofio con quelli di un asilo nido connesso ad una prigione femminile: 
nel primo caso l’affidamento spettava alla bambinaia che gestiva 7 neonati e le sbarre dei 
lettini erano ricoperte di lastre che impedivano di vedere fuori; nel secondo invece le madri 
potevano accudire i loro figli nel tempo concesso dal carcere e i letti erano aperti 
consentendo l’esplorazione dell’ambiente. Dai risultati della ricerca è emerso che a 8 mesi 
i bambini in brefotrofio avevano capacità motorie e intellettive inferiori e risultavano 
introversi, scarsamente curiosi e suscettibili alle infezioni; a 2-3 anni la deambulazione era 
ritardata e così l’acquisizione del linguaggio rispetto agli altri che invece camminavano e 
parlavano attivamente. Quindi le privazioni sociali e sensoriali nella prima infanzia hanno 
gravi conseguenze sullo sviluppo, mentre l’isolamento nel corso delle fasi successive viene 
tollerato meglio (Kandel, Swarthz, Jessel, 1994). 
La plasticità neurale si riflette in considerevoli capacità di apprendimento e memoria che 
come è noto sono maggiori nell’infanzia e adolescenza rispetto all’adulto. Il sistema visivo 
è il modello di elezione per studiarne i meccanismi (Baroncelli, Maffei, 2010). Esiste un 
periodo critico anche per lo sviluppo della percezione normale come dimostrato nel 1943 
dalla ricerca di Marius von Senden sui bambini con cataratta congenita bilaterale rimossa 
tardivamente (tra 10 e 20 anni). Anche dopo l’intervento questi pazienti, pur riconoscendo 
i colori, continuavano ad avere difficoltà nella percezione della forma degli oggetti. 
Austien Riesen allevò scimmie neonate al buio per 3-6 mesi di vita e quando le introdusse 
di nuovo nel mondo visivo normale non erano in grado di operare la discriminazione di 
forme. Quindi la privazione sensoriale precoce altera lo sviluppo percettivo (Kandel, 
Schwartz, Jessel, 1994). 
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È stato studiato come paradigma sperimentale di plasticità neurale nell’animale il 
protocollo della deprivazione monoculare che consiste nell’occlusione di un occhio tramite 
sutura delle palpebre con conseguente sbilanciamento nella stimolazione sensoriale che 
afferisce alle due retine. Torsten Wiesel e David Hubel esaminarono gli effetti di questa 
procedura sulle risposte dei neuroni della corteccia visiva (striata). Se si effettua la 
deprivazione monoculare dalla nascita ai sei mesi, l’animale perde in modo permanente la 
visione da quel lato, anche dopo rimozione delle suture. Le cellule gangliari della retina e il 
corpo genicolato laterale che ricevono proiezioni dall’occhio deprivato rispondono a 
stimoli agenti su di esso ed hanno campi recettivi normali, mentre la corteccia visiva 
corrispondente non viene attivata, di conseguenza si riduce il numero di neuroni che 
rispondono preferenzialmente alla stimolazione di quell’occhio o parimenti ad entrambi gli 
occhi (neuroni binoculari) e in associazione aumentano le cellule attivate dall’occhio 
rimasto aperto. Questo fenomeno è noto come “Plasticità di dominanza oculare” ed ha un 
correlato anatomico: alterazione delle connessioni orizzontali della corteccia visiva 
primaria, contrazione delle regioni che ricevono fibre dal nucleo genicolato laterale che 
trasmette stimoli dall’occhio suturato, i cui assoni si retraggono, e espansione delle aree di 
competenza delle fibre provenienti dall’occhio aperto. Questi effetti sono irreversibili se 
l’esperimento viene eseguito nel periodo critico che ha durata diversa tra le varie specie, 
ma in animali adulti non ha alcuna conseguenza (Baroncelli, Maffei, 2010; Kandel, 
Schwartz, Jessel, 1994). 
I meccanismi della deprivazione sensoriale si possono spiegare in base al principio di 
Hebb, modello di modificabilità delle sinapsi secondo cui il rafforzamento delle 
connessioni dipende dalla coincidenza temporale tra le attività di scarica del neurone 
presinaptico e di quello postsinaptico che in tal caso avviene solo a livello delle giunzioni 
che veicolano l’informazione in ingresso dall’occhio aperto con conseguente loro 
potenziamento a scapito di quelle dell’occhio deprivato. Dibattuto è il ruolo nella plasticità 
corticale dei fenomeni di potenziamento e depressione a lungo termine: si sa che il blocco 
farmacologico dei recettori NMDA (N-metil d-aspartato) per il glutammato, coinvolti in 
tali processi, impedisce l’istaurarsi degli effetti della deprivazione monoculare; ma anche 
la trasmissione gabaergica è determinante per l’apertura del periodo critico di plasticità. I 
sistemi di neuromodulazione a proiezione diffusa del tronco encefalico, in particolare 
quelle dell’acetilcolina serotonina e noradrenalina, sembrano esercitare un ruolo di 
facilitazione sulla plasticità corticale. Una serie di proteine intracellulari si attivano durante 
tali processi: pka (proteinchinasi a), erk (proteina chinasi regolata da segnali extracellulari 
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e camk2 (protein chinasi calcio calmodulina dipendente) e modulano l’espressione di 
recettori sui neuroni postsinaptici rendendo permanenti le modificazioni dell’efficacia 
sinaptica e realizzando i cambiamenti morfologici alla base della plasticità, i quali si 
accompagnano anche alla induzione della attività proteolitica di alcuni enzimi che 
degradano la matrice extracellulare con funzione inibente la dinamicità sinaptica. La sutura 
binoculare delle palpebre non determina modificazioni importanti dell’organizzazione 
funzionale e anatomica della corteccia visiva, quindi è stato suggerito che la deprivazione 
monoculare giochi su un meccanismo di competizione per un fattore neurotrofico prodotto 
dai neuroni corticali. Questa ipotesi prevede che le neurotrofine siano sintetizzate e 
rilasciate dai tessuti bersaglio in maniera attività dipendente, catturate dai terminali più 
attivi e trasportate in maniera retrograda dagli assoni al corpo cellulare dove rafforzano le 
connessioni sinaptiche ma anche in senso anterogrado e di recente è stato suggerito un 
ruolo del BDNF nella plasticità della corteccia visiva indotta da deprivazione monoculare 
con un’azione proprio dal corpo cellulare ad assoni e dendriti. Altre evidenze riguardano i 
diversi effetti delle neurotrofine su specifiche popolazioni cellulari: BDNF nella 
maturazione dei neuroni inibitori e NGF nella trasmissione colinergica. 
Numerosi studi sono stati condotti per identificare i meccanismi molecolari responsabili 
del declino della plasticità neurale durante lo sviluppo e sembra che il primo fattore che 
regola la chiusura dei periodi critici sia l’esperienza stessa: la mancanza di stimolazione 
ambientale appropriata prolunga la durata di queste finestre temporali come dimostrato sul 
sistema visivo; la corteccia di animali vissuti al buio dalla nascita permane in uno stato di 
immaturità fino all’età adulta e la deprivazione monoculare rimane efficace nel modificare 
le proprietà di dominanza oculare molto più a lungo di quanto accade nell’allevamento alla 
luce. È stato osservato il ruolo dei fattori neurotrofici; infatti la condizione di buio ne 
riduce l’espressione corticale e il blocco della loro azione con anticorpi ritarda la chiusura 
del periodo critico, mentre l’incremento dell’espressione di BDNF in animali transgenici la 
accelera. Analogamente l’allevamento al buio ritarda la maturazione dei circuiti inibitori 
nella corteccia visiva mentre un’anticipazione dello sviluppo gabaergico determina la 
precoce chiusura del periodo critico ( Baroncelli, Maffei, 2010; Kandel, Schwartz, Jessel, 
1994) 
Numerose evidenze favoriscono l’idea che i soggetti ciechi dalla nascita o diventati tali nei 
primi anni di vita sviluppino capacità superiori a quelle degli individui con normali abilità 
visive nelle altre modalità sensoriali, quali tatto e udito. Infatti è stato dimostrato come la 
riorganizzazione delle connessioni del sistema nervoso che si realizza in seguito alla 
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deprivazione di un canale sensoriale non interessi solo le aree cerebrali della modalità 
mancante ma si estenda anche ad altri circuiti della sensibilità. Nei ciechi l’esecuzione di 
compiti tattili raffinati o prove di localizzazione di una sorgente sonora inducono 
l’attivazione della corteccia visiva di entrambi gli emisferi anche se in zone differenti della 
stessa. Questa modalità di stimolazione, non riscontrabile nella corteccia di individui 
vedenti, è il segno della plasticità crossmodale e ha un preciso ruolo funzionale 
nell’elaborazione di stimoli non visivi che si riflette in migliori prestazioni percettive. 
Questo fenomeno si riscontra anche nei soggetti con sordità congenita o insorta nei primi 
anni di vita, che mostrano consistenti abilità tattili e visive. Il modello di Hebb sul 
consolidamento e indebolimento delle sinapsi è applicabile anche per spiegare la plasticità 
crossmodale ma non è chiaro a quali livelli agiscano i suoi meccanismi. Una possibilità è 
che ingressi sensoriali diversi competano per il controllo dei neuroni delle aree associative 
polimodali: le afferenze più attive rafforzerebbero le loro connessioni a scapito 
dell’ingresso deficitario e la conseguente modifica delle proprietà dei neuroni polimodali 
sarebbe responsabile della stimolazione della corteccia sensoriale deprivata da parte di 
input non specifici. Una seconda ipotesi, che non esclude la prima, prevede la presenza di 
connessioni ridondanti tra le diverse regioni del sistema nervoso: le afferenze che 
veicolano informazioni degli ingressi non deprivati si potrebbero espandere determinando 
un cambiamento delle proprietà di risposta dei neuroni corticali (Baroncelli, Maffei, 2010). 
 
8.2 ARRICCHIMENTO AMBIENTALE NEI MODELLI ANIMALI 
In parallelo agli studi di Hubel e Wiesel, Mark R. Rosenzweig e collaboratori introdussero 
il paradigma dell’arricchimento ambientale quale protocollo sperimentale specificamente 
dedicato allo studio dell’influenza dell’ambiente sul cervello. Questi autori dimostrarono 
che la morfologia, la chimica e la fisiologia del sistema nervoso possono essere alterate in 
modo marcato incrementando la qualità e la quantità degli stimoli esterni. L’arricchimento 
ambientale è definito come la combinazione di una complessa stimolazione inanimata e 
sociale. Gli animali in questo contesto sono allevati in gruppi numerosi all’interno di 
gabbie di grandi dimensioni dove sono presenti oggetti di varia natura (giochi, tunnel, 
scale, tane) cambiati di frequente per posizione e tipologia; essi hanno l’opportunità di 
svolgere un’intensa attività fisica volontaria mediante le ruote di movimento. Se 
confrontato con l’ambiente definito standard (una gabbia piccola con solo cibo, acqua e 
lettiera) l’arricchimento fornisce condizioni ottimali per l’esplorazione, l’attività cognitiva, 
l’interazione sociale, l’esercizio fisico, il gioco (Sale, 2010). A differenza della 
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deprivazione monoculare questo trattamento non è invasivo ed agisce a tutte le età 
analizzate, non solo nel periodo critico dello sviluppo precoce (Rosenzweig e Bennet, 
1996). Storicamente gli effetti dell’arricchimento ambientale nei ratti furono descritti 
prima a livello anatomico: si osservarono marcati incrementi nello spessore e nel peso 
della corteccia, nelle dimensioni dei corpi cellulari e del nucleo, nella lunghezza delle 
spine dendritiche e nella densità sinaptica. Più di recente, gli studi hanno messo in luce che 
la vita in un ambiente arricchito stimola la neurogenesi ippocampale e riduce l’apoptosi, 
anche in modelli animali di epilessia. Benché tali effetti si osservino primariamente nella 
corteccia e nell’ippocampo, un’aumentata sinaptogenesi è stata riportata anche nello 
striato, nel talamo e nel cervelletto. Inoltre si è riscontrato un incremento dell’angiogenesi 
cerebrale che aumenta la disponibilità di glucosio in diversi distretti. A livello 
comportamentale l’arricchimento ambientale negli animali potenzia le prestazioni in 
compiti che coinvolgono le funzioni cognitive superiori, come l’apprendimento e la 
memoria soprattutto spaziale e di riconoscimento di oggetti e nel test di condizionamento 
classico alla paura [ideato da Le Doux nel 1994 per studiare le basi neurali della memoria 
emozionale mediata dall’amigdala. Il ratto viene addestrato a udire un suono, che 
successivamente viene riproposto seguito da una scarica elettrica; dopo ripetute prove 
cresce la pressione sanguigna, aumenta il battito cardiaco e il ratto si immobilizza a lungo 
come se fosse spaventato (freezing). Le stesse reazioni sono scatenate quando viene 
presentato solo il suono (Igor Vitale, .2014).]. Questi effetti correlano con un incremento 
dell’ampiezza del potenziamento a lungo termine dei potenziali di campo eccitatori 
ippocampali. Maggiore incertezza esiste sulle conseguenze dell’arricchimento ambientale 
nei circuiti responsabili della regolazione dello stress (gli studi sui roditori hanno riportato 
risultati contrastanti). La visione prevalente è quella della sua azione ansiolitica come 
evidenziato nei topi balb/c, ceppo patologicamente ansioso (Sale, 2010). 
Nello studio di Renata Bartesaghi e collaboratori (2011) finalizzato a capire se è possibile 
migliorare le anomalie del neurosviluppo nella Sindrome di Down sono stati tentati 
approcci terapeutici nei modelli murini di questa disabilità, il meglio caratterizzato tra i 
quali è il Ts65Dn costituito da una parziale trisomia 16 i cui geni sono ortologhi con il 
cromosoma 21 umano. Per il recupero dello sviluppo cerebrale un intervento prenatale è il 
più razionale ma si può sfruttare anche il periodo subito dopo la nascita durante il quale la 
neurogenesi continua nel giro dentato e nel cervelletto e addirittura l’età adulta perché, 
soprattutto nel giro dentato, sebbene più lentamente, la crescita neuronale prosegue per 
tutta la vita. La terapia cronica con fluoxetina, antidepressivo inibitore del reuptake della 
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serotonina, ha dimostrato incrementare la neurogenesi nel giro dentato di topi Ts65Dn 
adulti e in aggiunta anche nella zona subventricolare in neonati dello stesso ceppo. Il 
BDNF gioca un ruolo nella proliferazione ippocampale e il trattamento con fluoxetina ne 
aumenta l’espressione. Inoltre questo farmaco recupera la maturazione dendritica nei topi 
Ts65Dn. Il litio ha dimostrato gli stessi effetti del precedente nella zona subventricolare ma 
solo negli adulti del modello Ts65Dn, mostrandosi letale nei neonati (Bartesaghi, 2011). 
Recentemente è stato evidenziato che un trattamento cronico con P7C3 
(aminopropilcarbazolo) in topi adulti Ts65Dn è in grado di recuperare la neurogenesi 
ippocampale mentre non ha alcun effetto nei controlli euploidi, diversamente dai farmaci 
citati sopra che agiscono positivamente su entrambi i ceppi murini. P7C3 era già 
conosciuto per la capacità di prevenire il declino cognitivo in modelli di ratti e roditori 
adulti con malattie neurodegenerative, danno cerebrale e depressione (Sarah E.Latchney et 
al. , 2015). 
Dierssen e collaboratori (2003) hanno esposto ad ambiente arricchito i topi Ts65Dn ad età 
avanzata e gli euploidi: solo in questi ultimi si è riscontrato un aumento nella lunghezza dei 
dendriti e della densità delle loro spine; nessun effetto si è verificato nei Ts65Dn a indicare 
che un’aumentata stimolazione socio-sensoriale negli umani con trisomia 21 può avere 
solo un impatto limitato nel modificare le strutture di base della disabilità nonostante 
migliori gli aspetti comportamentali e cognitivi. L’esposizione ad ambiente arricchito di 
ceppi Ts65Dn dopo lo svezzamento per 7 settimane ha modificato i comportamenti e la 
memoria spaziale come negli euploidi. Tuttavia gli effetti nei modelli di trisomia 16 erano 
sesso specifici, infatti le femmine miglioravano le loro performance mentre i maschi 
peggioravano indicando che il genere influenza l’effetto degli interventi sul 
comportamento (Bartesaghi, 2011). 
Bartoletti e collaboratori (2004) hanno dimostrato che l’arricchimento ambientale precoce 
influenza lo sviluppo del sistema visivo attraverso lo studio di ratti allevati al buio, in cui la 
deprivazione monoculare non è efficace se vengono arricchiti, così come è favorito lo 
sviluppo della acuità visiva. Quindi anche in contesti di assenza di luce l’arricchimento 
ambientale permette una normale chiusura del periodo critico. 
Il modello murino Ts65Dn ricapitola i più importanti aspetti della sindrome di Down 
includendo la compromissione cognitiva e i difetti anatomici e funzionali a livello del 
sistema visivo. Gli studi indicano che i deficit cognitivi di questi topi sono principalmente 
associati a eccessivi livelli di inibizione nel lobo temporale con un’insufficienza della 
plasticità sinaptica a lungo termine dell’ippocampo. La somministrazione degli antagonisti 
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non competitivi dei recettori GABAA può recuperare le disabilità nell’apprendimento 
spaziale e i deficit dell’LTP in topi Ts65Dn (Begenisic et al. , 2011). L’arricchimento 
ambientale ha effetti benefici nei modelli animali di disturbi del sistema nervoso tra cui 
malattie neurodegenerative come la Malattia di Alzheimer e di Parkinson, la Corea di 
Huntington o di disturbi del sistema nervoso centrale quali la Sindrome di Rett, di x fragile 
e la schizofrenia. Inoltre, ratti arricchiti presentano un generale miglioramento dei deficit 
cognitivi e motori causati da un infarto cerebrale o lesione del midollo spinale (A. Sale. , 
2010). È stato dimostrato che l’esposizione ad ambiente arricchito nei Ts65Dn migliora le 
loro abilità di memoria e a livello molecolare recupera i sistemi di trasduzione del segnale 
associato a proteina. Una combinazione di esercizio fisico e ambiente arricchito promuove 
la proliferazione cellulare e in particolare quella neurale e gliale nell’ippocampo e nella 
zona subventricolare del prosencefalo. Usando il sistema visivo come paradigma di studio 
della plasticità cerebrale è stato dimostrato che l’arricchimento ambientale può ridurre 
l’inibizione corticale e quindi risultare adeguato per il trattamento di patologie 
caratterizzate da variazioni del tono gabaergico. Nella sindrome di Down è compromesso il 
bilancio tra sistemi eccitatori e inibitori. Tatjana Begenisic e collaboratori (2011) hanno 
dimostrato che l’arricchimento ambientale sui Ts65Dn riduce il rilascio di GABA 
nell’ippocampo e nella corteccia visiva e favorisce l’apprendimento spaziale, l’LTP 
ippocampale e l’acuità visiva. La memoria spaziale è stata valutata con il labirinto 
acquatico di Morris in cui gli animali devono localizzare una piattaforma nascosta sotto la 
superficie: quelli non arricchiti impiegano più tempo in questo compito; successivamente 
la piattaforma viene rimossa e i topi devono ricercare il quadrante in cui era 
originariamente posizionata: solo gli arricchiti ricordano la localizzazione precedente. La 
plasticità sinaptica ippocampale è stata studiata registrando l’LTP in risposta ad una 
stimolazione ad alta frequenza nel giro dentato che è il circuito più coinvolto da eccessivi 
livelli di inibizione. L’arricchimento ambientale recupera la plasticità in tali distretti. Le 
funzioni visive sono state valutate tramite la registrazione dei potenziali evocati dalla 
corteccia visiva nella sua porzione binoculare; inoltre è stata analizzata la proprietà di 
dominanza oculare calcolando il rapporto C/I (controlaterale e ipsilaterale) dei potenziali 
come indice di binocularità. Di solito questo è tra 2 e 3 in topi adulti normali riflettendo la 
predominanza delle fibre crociate nelle proiezioni retiniche. Nei topi non trattati il rapporto 
si riduce e aumenta la latenza dei potenziali visivi; l’arricchimento recupera questo deficit. 
Usando un modello biochimico di rilascio di GABA dai sinaptosomi nella corteccia visiva 
e in ippocampo è stato riscontrato l’effetto positivo dell’ambiente arricchito nel ridurre i 
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livelli di questo neurotrasmettitore. I farmaci antagonisti del recettore GABAA hanno 
dimostrato nel topoTs65dn di migliorare le funzioni cognitive ma non sono stati approvati 
per l’uso clinico nelle persone con sindrome di Down, dati gli effetti proconvulsivanti; 
quindi l’arricchimento ambientale si propone come un’ alternativa terapeutica priva di 
eventi avversi (Begenisic et al. , 2011). 
 
8.3 MECCANISMI MOLECOLARI COINVOLTI NEGLI EFFETTI 
DELL’ARRICCHIMENTO AMBIENTALE SUL SISTEMA NERVOSO. 
L’arricchimento ambientale stimola i sistemi a proiezione diffusa colinergico, 
serotoninergico e noradrenergico e aumenta i livelli di espressione di geni coinvolti nella 
trasmissione sinaptica, nella plasticità ed eccitabilità neuronale (come c-fos e creb) e nella 
neuroprotezione. Molto sensibili ad esso sono le neurotrofine (NGF, BDNF,NT3 E NT4) 
che giocano un ruolo essenziale nei fenomeni di plasticità strutturale e funzionale, sia 
durante lo sviluppo che nel cervello adulto. Lo studio di questi meccanismi è mosso dalla 
necessità di scoprire molecole chiamate “enviromimetics” che possano essere manipolate 
per riprodurre gli effetti benefici dell’esperienza arricchita (A. Sale, 2010). 
 
8.4 LINEE DI RICERCA SULL’ARRICCHIMENTO AMBIENTALE 
Nicoletta Berardi5 si occupa dello studio del ruolo svolto dall’ambiente sullo sviluppo e 
plasticità del sistema nervoso utilizzando il paradigma dell’arricchimento ambientale. 
Soprattutto si è focalizzata sul sistema visivo ma ultimamente anche sulla memoria e su 
modelli di stroke focale ischemico precoce nella corteccia motoria per valutare l’efficacia 
di terapie riabilitative. Ha dimostrato che l’esposizione a tale protocollo sperimentale 
accelera lo sviluppo sia nella retina che nella corteccia visiva; a quest’ultimo livello ha 
evidenziato in particolare come altre stimolazioni sensoriali, quali il tatto attraverso il 
massaggio, possono cooperare al processo di maturazione agendo sugli stessi fattori 
sfruttati dall’esperienza visiva che sembrano essere soprattutto IGF16e BDNF. Ha mostrato 
che l’arricchimento ambientale esercita un effetto a lungo termine sul comportamento 
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 Ordinario di Psicobiologia e psicologia fisiologica. Dipartimento  di Psicologia dell’Università di Firenze e 
Istituto di Neuroscienze(IN) del CNR(Consiglio Nazionale delle Ricerche) di Pisa. 
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regolazione dell’ormone della crescita(GH) ipofisario(Daughaday e Rotwein,1989; Clemmons e 




ansioso mediato da IGF1 e ora sta sperimentando come esso possa influenzare la memoria 
di riconoscimento visivo, le conseguenze di un impoverimento di stimoli esterni sullo 
sviluppo visivo e il ruolo di IGF1 su questi processi, in particolare la sua capacità di 
programmare l’organizzazione dei circuiti inibitori intracorticali. Nel campo della 
riparazione cerebrale sta studiando terapie non invasive come la somministrazione 
intranasale di neurotrofine e l’arricchimento ambientale per rallentare la progressione dei 
deficit anatomici e cognitivi in modelli murini di invecchiamento e Malattia di 
Alzheimer.(Istituto di Neuroscienze. Consiglio Nazionale delle Ricerche). 
Uno studio pubblicato sul “Journal of Alzheimer Disease” e firmato da Nicoletta Berardi in 
collaborazione con Lamberto Maffei7e altri afferma che l’esposizione ad un ambiente 
stimolante previene la mancanza di memoria e riduce o recupera i deficit anatomici in 
modelli murini di Malattia di Alzheimer sporadica. Ricerche sull’uomo suggeriscono che 
questo intervento e anche l’esercizio fisico possono avere benefici effetti sulle funzioni 
cerebrali, in particolare negli anziani. Dalla sperimentazione di questi autori è emerso che 
l’arricchimento ambientale aumenta l’espressione di fattori neuroprotettivi che possono 
influenzare il metabolismo della beta-amiloide. I topi hanno iniziato il trattamento a 2 mesi 
di età, ovvero prima della comparsa dei deficit cognitivi ma quando è già visibile un’ 
alterazione del sistema colinergico, importante per l’apprendimento e la memoria; lo hanno 
interrotto a 7 mesi nel momento in cui sono evidenti la compromissione intellettiva e 
anatomica. I risultati dei test sulla memoria spaziale e di riconoscimento visivo non hanno 
mostrato carenze né a 7 mesi, né a 12, a indicare che il beneficio dell’arricchimento 
ambientale si estende oltre il periodo di esposizione; quindi esso è in grado di prevenire la 
comparsa dei deficit cognitivi, ridurre il deposito di beta-amiloide e recuperare il deficit 
colinergico. Attualmente i ricercatori stanno verificando se tali effetti sono presenti anche 
esponendo all’intervento i topi oltre i due mesi di età, quando la degenerazione è più severa 
e la compromissione intellettiva evidente (Università degli Studi di Firenze.2014). 
 
8.5 IL MASSAGGIO INFANTILE 
Vimala McClure ha praticato e insegnato meditazione e yoga. Negli anni ’70 ha condotto 
studi in un orfanotrofio in India, dove le madri con regolarità massaggiano ognuno dei loro 
familiari e tramandano la tecnica alle proprie figlie. Lei stessa ne ha constatato i benefici 
grazie alle donne del vicinato quando ha contratto la malaria durante il suo soggiorno. Alla 
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nascita del primo figlio cominciò subito a massaggiarlo combinando metodi indiani antichi 
e svedesi moderni e si rese conto che molte posizioni erano assimilabili a quelle dello 
Yoga. Il bambino risultava più rilassato e il dolore delle sue coliche gassose si era 
alleviato. Successivamente Vimala ha divulgato la tecnica con il suo libro “Infant 
Massage: a Handbook for Loving Parents”, organizzato corsi per genitori e preparato 
insegnanti di massaggio infantile. È nata così, nel 1986, un’organizzazione no profit: la 
“International Association of Infant Massage” (IAIMI) con sedi sparse in 27 paesi avente il 
compito di preservare ed espandere la tecnica. In molto ospedali le infermiere vengono 
istruite ad usarla nei prematuri o malati e si offrono consigli ai genitori per promuovere il 
“bonding” (legame, attaccamento) e alleviare le sofferenza dei bambini. L’Italia ha fondato 
l’ ”Associazione Italiana Massaggio Infantile” (AIMI) nel 1989 che si è associata alla 
precedente (Vimala McClure, 2001). 
Studi culturali hanno dimostrato che nelle società in cui i bambini vengono tenuti molto in 
braccio, massaggiati, cullati, allattati al seno e portati molto a spasso, gli adulti sono meno 
aggressivi e violenti, più inclini alla cooperazione e comprensione. Questo è in linea con le 
conclusioni di ricerche sull’attaccamento che affermano l’importanza di crescere i figli con 
amore, considerazione e ascolto perché siano poi più comprensivi e capaci di ricevere aiuto 
dagli altri, abbiano relazioni felici e durature. Esistono prove che bambini puniti e 
abbandonati, senza alcun intervento, crescono con problemi se non divenendo addirittura 
antisociali. Il massaggio infantile insegna ai genitori a rispettare i figli, a comprendere il 
loro linguaggio non verbale, a rispondere loro con amore e quando praticato i bambini si 
sono rivelati vivaci, curiosi, creativi, intelligenti e socievoli.  
La stimolazione dell’epidermide è essenziale per uno sviluppo organico e psicologico 
adeguato sia per gli animali che per l’uomo. Gli esperimenti di Harry Harlow sulle 
scimmie hanno per primi dimostrato che per i piccoli il benessere creato dal contatto è 
persino più importante del nutrimento: i cuccioli di questi animali posti dinanzi a due 
figure materne, una in filo metallico con una ciotola di cibo e l’altra morbida senza niente, 
scelgono la seconda. Alcuni bambini con deficit di crescita, sebbene alimentati 
continuamente, vanno incontro a un processo di deterioramento a meno che non si 
intervenga con un fattore che implichi nutrimento emotivo, contatto benefico e cura 
costante. Il massaggio nell’uomo agisce in modo equivalente al leccamento degli animali, 
la cui assenza li fa crescere magri e vulnerabili e da grandi tendenti al combattimento e al 
rifiuto dei loro piccoli. Inoltre se alle femmine di ratto viene impedito di leccarsi, le loro 
attitudini materne si riducono ma se vengono massaggiate ogni giorno mostrano più 
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interesse per i cuccioli e approvvigionamenti più ricchi di latte. Le ricerche sull’uomo sono 
state condotte soprattutto nei prematuri. Per esempio Tiffany Field8 ha riportato nei 
massaggiati un maggior acquisto di peso, vivacità relazionale e vigilanza, uno sviluppo 
neurologico più completo e un periodo di degenza ospedaliera inferiore. La psicologa Ruth 
Rice, a Dallas, ha confermato i vantaggi del massaggio nei prematuri già dimessi. 
La stimolazione sensoriale accelera il processo di mielinizzazione del sistema nervoso 
centrale che alla nascita non è ancora completo. Field afferma che il massaggio infantile 
stimola l’innervazione deputata all’assorbimento del cibo e abbassa i livelli di ormone 
dello stress (cortisolo) a vantaggio di un miglioramento delle funzioni del sistema 
immunitario. Lo stress cui i bambini sono sottoposti in situazioni sconosciute per 
trasformarle in qualcosa di familiare e prevedibile è essenziale per la maturazione cerebrale 
ma, senza il sollievo del rilassamento, il corpo esclude ogni forma di apprendimento 
bloccando il processo cognitivo. Il massaggio è un modo per far provare al piccolo 
un’esperienza calmante e piacevole. Un resoconto del Families and Work conclude che 
l’interazione fornita da tale pratica può influenzare lo sviluppo emotivo del bambino e la 
sua capacità di reagire adeguatamente allo stress da adulto. 
Per quanto riguarda i genitori, le madri tenderanno ad avere un travaglio più semplice e 
saranno più sensibili verso i figli se hanno costantemente massaggiato il pancione; i padri 
si sentiranno più realizzati e solleciti se hanno ascoltato sulla compagna i movimenti del 
nascituro, parlato con lui, si sono informati sul suo sviluppo e hanno massaggiato la 
mamma (Vimala McClure, 2001). 
Il tatto, la vista e l’udito si sviluppano in utero e un neonato di 5 giorni distingue l’odore 
della madre e il sapore del suo latte da quello di altre donne. Uno studio ha comparato 
donne che hanno tenuto il bambino in braccio in un marsupio più a lungo rispetto alla 
durata delle poppate e dei pianti con quelle che stavano normalmente con il neonato: i figli 
del primo gruppo piangevano per la metà del tempo rispetto ai controlli. Oggi la 
“marsupioterapia” è divenuta pratica comune nelle nursery per i benefici che offre alla 
salute fisica, psicologica ed emotiva dei prematuri. Ma anche il massaggio è parte della 
terapia di questi bambini. 
Esso fornisce una ricchezza di esperienze sensoriali: gli occhi, i capelli, il profumo, il 
sorriso e il suono della voce dei genitori che cantano o raccontano una storia offrono i 
contrasti che il piccolo cerca. A 6-7 mesi di gestazione il cervello del nascituro risponde 
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alla luce e lui è in grado di aprire e chiudere gli occhi. Il neonato è attento alla forma 
rotondeggiante dei capezzoli e degli occhi della madre e osservandoli incrementa la 
mielinizzazione del suo sistema nervoso. L’uso istintivo di una voce acuta da parte delle 
mamme calza perfettamente con la naturale attrazione del bambino verso le alte tonalità. 
Le origini del suo apprendimento verbale si possono riscontrare nei movimenti del capo 
che seguono il ritmo e la sincronia dei modelli vocali dell’adulto. La neuropsichiatra 
Patricia Kuhl nel 1997 ha osservato che i genitori esagerano inconsciamente il suono delle 
vocali per aiutare i bambini a sviluppare una padronanza della fonetica. Nel massaggio 
infantile ad alcuni gesti corrispondono ritmi o suoni particolari per raggiungere un 
obiettivo (Vimala McClure, 2001). Quindi si tratta di una pratica complessa centrata 
sull’idea di facilitare il bonding attraverso diversi comportamenti: contatto cutaneo, 
stimolazione cinestesica e comunicazione preverbale madre-bambino (contatto oculare, 
sorriso sociale, espressione mimica, riconoscimento e interpretazione delle espressioni 
comunicative e linguaggio del corpo) (Purpura et al., 2014). 
Vimala McClure intende per Bonding ogni tipo di amore che si crea tra genitore e neonato, 
sia esso naturale, adottato o si tratti di un bambino più grande. È presente anche negli 
animali come dimostrato da Konrad Lorenz nei suoi studi sull’imprinting. Harry Harlow e 
altri nelle scimmie e capre scoprirono alcuni elementi e momenti critici dal punto di vista 
affettivo, fondamentali non solo per la sopravvivenza fisica dei cuccioli ma anche per la 
loro “salute emotiva”. Quindi negli animali il periodo in cui si si instaura il bonding è nei 
pochi minuti o ore dalla nascita; se madre e figlio vengono separati in questi momenti e 
successivamente riuniti, è facile che la mamma rifiuti il piccolo o lo trascuri e che 
quest’ultimo muoia, persino se nutrito. John Kennel e Marshall Klaus hanno evidenziato 
che anche per l’uomo esiste un periodo particolarmente sensibile alla creazione di un 
legame ma sembra essere meno rigidamente stabilito e potrebbe durare mesi o anni. Quelle 
madri che hanno “legato” con i loro figli nelle prime ore o giorni di vita hanno poi 
mostrato maggior intimità e contatti sensoriali con loro, un buon successo con 
l’allattamento e, osservando di più il bambino durante il pasto, ne favorivano 
l’accrescimento ponderale . A 3 anni il QI era più alto nei piccoli non separati dalle madri. 
Alcune ricerche hanno dimostrato che a influenzare lo sviluppo di legami positivi tra 
genitore e figlio non è tanto il tempo passato con altri caregivers (baby sitter, maestre) 
quanto la qualità dell’ambiente e il tipo di interazioni che si instaurano con loro (il minor 
numero possibile). Un elevato standard qualitativo di cure è in grado di evitare la caduta 
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del QI che si instaura nei bambini tenuti in un contesto di sporcizia e povertà. (Vimala 
McClure, 2001). 
Il massaggio va fatto in luogo caldo e quieto; il genitore deve stare seduto. Per evitare 
resistenze sulla pelle viene usato un olio chiaro e naturale, non profumato per non 
stimolare troppo l’olfatto del neonato; i più usati sono quello di nocciolino di albicocca e di 
mandorle. Il tocco deve essere delicato ma fermo per stimolare la circolazione. Si inizia dai 
piedi e dalle gambe perché meno vulnerabili (Vimala McClure, 2001). 
I bambini con problemi sensoriali o mentali beneficiano ancora di più dell’intimità offerta 
dal massaggio. Uno studio sugli animali ha mostrato che un impedimento visivo non 
produceva depressione nel comportamento emotivo o nell’apprendimento se l’animale 
riceveva una stimolazione tattile. Altri hanno evidenziato che i neonati in istituti che 
vengono tenuti in braccio per almeno venti minuti al giorno hanno uno sviluppo 
significativamente più precoce dell’attenzione visiva e questo indica come il sistema 
sensoriale sia interdipendente: la stimolazione tattile incoraggia l’esplorazione attraverso 
gli occhi. I neonati con problemi di vista che hanno genitori attivi nel mantenere legami 
emotivi mostrano gran capacità di interazione, attenzione percettiva e sensibilità nei primi 
mesi. Durante lo sviluppo motorio di questi bambini è presente un ritardo nell’inizio del 
gattonamento e della deambulazione e alcuni suggeriscono che ciò sia dovuto alla 
resistenza a mettersi a pancia in giù che limita lo sviluppo della parte superiore del corpo. 
Il massaggio infantile in posizione prona aiuta a superare tale difficoltà, fornendo un senso 
di fiducia e sicurezza. È bene che il genitore parli con il bambino durante la sedute e dopo 
sei mesi si può inserire la musica, cantando e massaggiando al ritmo di essa; tutto questo a 
beneficio anche dei bambini con difetti uditivi poiché il suono stimola lo sviluppo delle 
connessioni nervose tra orecchie e cervello; infatti spesso in questi casi si usano strumenti 
in grado di incrementare il quantitativo di tale tipo di stimolazione (Vimala McClure, 
2001). 
 
8.5.1 effetti del Massaggio Infantile sullo sviluppo cerebrale e in particolare sulla 
funzione visiva 
L’arricchimento ambientale dalla nascita accelera lo sviluppo visivo nei roditori 
apprezzabile a livello comportamentale, elettrofisiologico e molecolare. È stato suggerito 
che tali effetti derivano soprattutto dalle variazioni nei comportamenti materni. Infatti 
cuccioli arricchiti ricevono alti livelli di leccamento, pettinatura e contatto fisico e questo 
influenza la struttura e la funzione dell’ippocampo, modula molecole come BDNF e 
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recettori NMDA, cruciali per la plasticità cerebrale. Da adulti questi ratti hanno migliori 
prestazioni in comportamenti di esplorazione e reazione alla novità, memoria spaziale e 
livelli di recettori per glucorticoidi in ippocampo. Studi sui roditori hanno mostrato che gli 
effetti negativi prodotti dalla separazione dalla madre o dallo stress prenatale sulla crescita 
del cucciolo, i livelli di GH e di BDNF e altre variazioni erano recuperati dalla 
stimolazione tattile. Visto che nei bambini pretermine il massaggio promuove l’acquisto di 
peso e riduce i livelli di cortisolo, è inserito nelle “care” neonatali [insieme delle cure, 
premure e sollecitazioni rivolte al prematuro e ai suoi genitori (Panizon, Cacciari, 2005) ]. 
Una ricerca condotta da Andrea Guzzetta e altri (2009) ha valutato gli effetti del massaggio 
infantile sullo sviluppo cerebrale e in particolare quello visivo in bambini pretermine e in 
parallelo in cuccioli di ratto nel periodo postnatale precoce concludendo che in entrambi i 
gruppi la pratica accelera la maturazione visiva e negli umani anche l’attività elettrica 
corticale globale. Il campione era costituito da 10 neonati di età gestazionale tra 30 e 33 
settimane. Il massaggio è stato eseguito da persone esperte, in assenza dei genitori e ha 
previsto 10 minuti di stimolazione tattile in posizione prona seguiti da 5 di cinestesica da 
supini. Nel primo caso il bambino è stato accarezzato con entrambe le mani su testa, collo, 
spalle, natiche e arti. Nel secondo si sono esercitati movimenti di flessione e estensione 
passiva degli arti. Nei ratti il protocollo ha previsto 5 minuti di stimolazione tattile 
attraverso prima un pennello morbido e umido, per mimare il leccamento, seguito da tocchi 
con le dita sulla schiena combinati con movimenti passivi degli arti e poi con uno 
spazzolino per simulare il pettinare. Nei bambini è stata registrata l’attività 
elettroencefalografica globale, che nelle prime settimane di vita passa da un pattern 
continuo a discontinuo e nei massaggiati si è riscontrata un’accelerata maturazione. Come 
indice precoce di sviluppo visivo è stata usata la latenza dei potenziali evocati, invece a 3 
mesi l’acuità visiva e nel gruppo sperimentale si è dimostrata una riduzione nel valore del 
primo test e un aumento nel secondo, tuttavia le differenze con i controlli non erano più 
significative a 7 e 12 mesi. Quindi il massaggio sarebbe in grado di accelerare la 
maturazione cerebrale nei pretermine e in particolare quella del sistema visivo ma non in 
modo permanente e questo è in accordo con gli studi nei modelli animali. Non si sa se 
questo è attribuibile a una più alta sensibilità delle fasi precoci dello sviluppo visivo o a 
fattori endogeni mediati dal massaggio o al breve periodo di protocollo di terapia usato. Il 
massaggio in cuccioli di ratto e bambini pretermine causa un aumento dell’ormone della 
crescita, che a sua volta stimola IGF1 e infatti Field e altri (2008) hanno riscontrato un 
aumento di quest’ultimo nei prematuri. IGF1 è coinvolto nella plasticità della corteccia 
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striata e media gli effetti dell’arricchimento ambientale sullo sviluppo dell’acuità visiva nei 
roditori. Lo studio ha riscontrato che il massaggio aumenta i livelli di IGF1 e IGF1BP3 
(IGF1binding protein3) nel sangue dei bambini pretermine e il numero di neuroni 
IGF1positivi nella corteccia cerebrale dei ratti, in particolare nell’area visiva e uditiva 
primarie. Inoltre ha confermato che IGF1 media l’effetto del massaggio sullo sviluppo 
visivo; infatti bloccandone l’attività tramite infusione di antagonisti nella corteccia striata 
si arresta il beneficio della pratica. L’azione di questa molecola si esercita probabilmente 
attraverso un’accelerata maturazione dei circuiti inibitori intracorticali. IGF1 E IGFBP3 
possono essere protettivi per la retinopatia della prematurità. La stimolazione tattile nei 
cuccioli di roditore riduce i livelli di corticosterone causati da eventi stressanti. 
L’arricchimento ambientale e l’esercizio fisico incrementano i livelli di IGF1 nel cervello. 
Gli effetti del massaggio infantile nei cuccioli di ratto dello studio di Guzzetta non erano 
attribuibili alla semplice rimozione dal nido o alla modulazione dell’ormone dello stress 
perché essi erano assenti negli animali di controllo separati dalle madri per la stessa 
quantità di tempo di quelli trattati. Ciò suggerisce l’importanza del massaggio di per sé nel 
promuovere lo sviluppo cerebrale. 
(Guzzetta et al. , 2009) 
 
8.5.2 il Massaggio Infantile nei bambini con Sindrome di Down 
Per quanto riguarda la Sindrome di Down, sappiamo che i programmi di intervento devono 
iniziare subito dopo la nascita allo scopo di favorire lo sviluppo cerebrale in un periodo di 
alta plasticità e influenzare l’outcome a lungo termine ma i ricercatori non sono d’accordo 
sul tipo specifico e la tempistica degli stessi per mancanza di dati clinici e sperimentali. 
L’arricchimento ambientale sembra essere una strategia precoce e non invasiva nei neonati 
con disturbi del neurosviluppo. I suoi effetti benefici sulla plasticità cerebrale sono stati 
dimostrati sia nei topi euploidi che in linee rimodellanti disabilità congenite umane. La 
modulazione dell’espressione di IGF1 e BDNF è stato definito come un meccanismo 
chiave alla base di questi effetti e confermato in condizioni umane. Un gruppo di 
ricercatori esperti in Sindrome di Down della Fondazione Stella Maris (G. Purpura et al. , 
2014) ha condotto uno studio con lo scopo di valutare se il Massaggio Infantile produca un 
effetto positivo sullo sviluppo neurologico dei bambini con Trisomia 21 favorendo e 
accelerando la maturazione delle funzioni visive che è essenziale per l’acquisizione di 
competenze sociocomunicative e cognitive. Il razionale per tentare un paradigma di 
intervento precoce in questa popolazione è il fatto che l’esperienza ambientale rischia di 
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non essere ottimale per molte ragioni tra cui la prolungata ospedalizzazione, l’effetto della 
diagnosi sul bonding, l’umore e l’ansia dei genitori; il tutto compromette la qualità della 
stimolazione offerta. I partecipanti sono stati 20 bambini con Sindrome di Down, 14 
maschi e 6 femmine, nati tra il 2010 e il 2012, reclutati tra 1 e 3 mesi di età e seguiti 
longitudinalmente al Dipartimento di Neuroscienze dello Sviluppo, Fondazione Stella 
Maris, presso Calambrone (Pisa). 10 (9 trisomia 21 e 1 traslocazione) hanno ricevuto il 
Massaggio Infantile eseguito dal genitore insieme alle cure standard da parte del personale 
del team, ossia un counselling bimensile che consiste nella valutazione delle abilità 
motorie, cognitive e linguistiche del bambino attraverso l’osservazione della sua 
interazione con la famiglia allo scopo di fornire consigli pratici in ciascuna di queste aree; 
10 (9 trisomia 21 e 1 mosaico) hanno effettuato solo quest’ultimo intervento. Il Massaggio 
è stato insegnato da un istruttore certificato secondo l’AIMI in 5 lezioni settimanali, 
iniziate tra due e quattro mesi di vita; i genitori sono stati invitati a eseguirlo una volta al 
giorno fino ad almeno 6 mesi di età. Ciascuna sessione di terapia ha compreso 15 minuti di 
stimolazione tattile su testa, collo, spalle, glutei e arti seguita da 5 di cinestesica con il 
piccolo in posizione supina a cui sono stati applicati movimenti di flessione e estensione 
passiva di gambe e braccia. La maturazione delle funzioni visive nel primo anno è molto 
rapida e rappresenta un buon marker dell’influenza ambientale sullo sviluppo. Visti i 
risultati dello studio di Guzzetta e collaboratori, come misura di outcome è stata scelta la 
acuità visiva; inoltre è stata valutata la stereopsi. I due test per misurare questi indici sono 
stati eseguiti a 5, 6, 9, 12 mesi di vita. Per il primo parametro si è fatto uso delle Tavole di 
Teller consistenti in una serie di strisce e l’acuità è definita come la più piccola ampiezza 
delle stesse che elicita in maniera costante una risposta preferenziale di sguardo. Le grate 
vengono presentate in ordine crescente di frequenza spaziale (da 0,32 a 38 cicli/cm) e la 
reazione del bambino alla localizzazione dello stimolo viene giudicata sulla base del 
movimento degli occhi e della testa. La distanza visiva è stabilita a 40 o 57 cm a seconda 
dell’età del paziente e l’acuità è espressa in cicli per grado (cycles for degree). La stereopsi 
è la più alta forma di coordinazione binoculare che può essere valutata e gli studiosi 
concordano sul suo esordio nel periodo tra 3 e 4 mesi di età in bambini con sviluppo tipico; 
è un importante indice di maturazione corticale anche se non è chiaro quale area sia 
specificamente coinvolta. Il test di Frisby è stato scelto per la sua misura e i risultati 
espressi in secondi per arco (sec/arc). Chi non ha identificato il target a 600 sec/arc è stato 
indicato come negativo (0), gli altri valori positivi sono stati graduati in crescendo da 1= 
600 sec/arc, a 2=300sec/arc, fino a 3=150sec/arc. Il gruppo dei bambini massaggiati ha 
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mostrato una acuità visiva significativamente più alta a sei mesi e un suo accelerato 
sviluppo fino ad almeno 12 mesi; rispetto ai controlli, la stereopsi ha avuto un valore 
maggiore ed un esordio più precoce seguito da una più veloce maturazione dopo i 12 mesi. 
Lo studio ha quindi confermato il ruolo dell’arricchimento ambientale nello sviluppo 
visivo come paradigmatico della maturazione cerebrale. La differenza nell’acuità visiva 
rispetto ai controlli non è stata più significativa a 9 e 12 mesi e ciò è in accordo con la 
ricerca sui topiTS65Dn (Begenisic et al. , 2011) e non lo era neanche a 5 mesi. Questo 
effetto dell’arricchimento ambientale è spiegato da una riduzione del tono inibitorio 
intracorticale, in particolare del rilascio di GABA, che  non solo accelera lo sviluppo 
dell’acuità visiva nell’infanzia e ne induce un recupero negli adulti, ma sembra anche 
influenzare la modulazione di altri fattori coinvolti nella plasticità cerebrale dell’area 
striata. Lo studio aggiunge informazioni rilevanti riguardo l’influenza dell’ambiente 
arricchito sull’esordio e sviluppo della stereopsi che, in bambini normali continua a 
maturare fino all’età scolare. Il massaggio ha una influenza ancora più importante su di 
essa rispetto all’acuità visiva, infatti la differenza di visione binoculare rispetto ai controlli 
è stata significativa anche a 12 mesi, probabilmente perché le madri hanno continuato la 
terapia dopo i 6 mesi di vita dei figli. La diversa influenza su questi due indici di sviluppo 
visivo sembra legata alla tempistica dell’intervento: 4-5 mesi è il tempo in cui matura la 
stereopsi, mentre l’acuità visiva inizia a progredire dalla nascita. Lo studio ha fatto parte di 
una relazione finanziata dalla Fondazione pubblica Pierfranco e Luisa Mariani e ha anche 
valutato gli effetti del Massaggio Infantile sul neurosviluppo dal punto di vista cognitivo, 
sociale e motorio e sull’attaccamento genitore-bambino; inoltre è stato affiancato da una 
ricerca parallela nei topi Ts65Dn per determinare, tramite indici comportamentali, 
elettrofisiologici e molecolari, i deficit funzionali postnatali nella maturazione del sistema 
visivo e la possibilità di contrastarli attraverso una strategia di arricchimento ambientale 
precoce. Le informazioni ottenute dai modelli murini hanno consentito di comprendere i 
meccanismi sottostanti le modificazioni cerebrali prodotte dall’intervento con lo scopo di 
identificare potenziali target molecolari per nuovi approcci terapeutici. Lo sviluppo 
cognitivo è stato valutato a 6, 9, 12 e 18 mesi attraverso le scale Griffiths, in particolare 
quelle da 0 a 2 anni (GMDS-R: Griffiths Mental Development Scales Revised) che 
misurano 5 aree: locomotoria, personale-sociale, udito e linguaggio, coordinazione occhio-
mano, performance. Esse vengono sottoposte a scoring separatamente e anche combinate 
insieme per fornire una stima globale dello sviluppo del bambino. I risultati vengono 
espressi in termini di età equivalente (mentale), subquozienti e quoziente generale 
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(Griffiths, 1996). Per valutare l’intelligenza è stato utilizzato il test di Fagan a 9 e 12 mesi, 
che si basa sulla memoria visiva e confronta la quantità di tempo che il bambino impiega a 
guardare un nuovo oggetto con quella verso uno stimolo familiare (in genere  vengono 
presentate fotografie di volti umani). Lo sviluppo motorio è stato seguito nelle sue varie 
tappe. Per esaminare l’attaccamento genitore-figlio e le capacità adattive del bambino sono 
stati somministrati 3 test all’età di 12 mesi: 
_PSI-SF (Parenting Stress Index Short Form): strumento di autovalutazione che misura lo 
stress direttamente correlato con il ruolo di genitore.  
_BAYLEY( Scales of Infant and Toddler Development): è un questionario per i caregivers 
di cui è stata utilizzata la porzione che valuta il comportamento adattivo dei figli attraverso 
items riguardanti le abilità nel far fronte alle varie richieste delle della vita quotidiana; a 
seconda dell’età del bambino le misure vengono eseguite su alcune o tutte le seguenti aree: 
comunicazione, funzionamento prescolare, autocontrollo, comunità, autonomia, sociale, 
vivere in casa, salute e sicurezza, motoria, gioco. 
_QUIT (Temperament Italian Questionnaires): questionario compilato dai genitori, 
strutturato in 60 items che descrivono il comportamento del bambino in tre diversi contesti: 
con gli altri, mentre sta giocando, durante l’esecuzione di un compito o di una nuova 
attività. Gli items si riferiscono a 6 aree: controllo motorio, attività, attenzione, inibizione 
alla novità, orientamento sociale, emozioni positive e negative. 
Dai risultati è emerso che, per quanto riguarda lo sviluppo cognitivo, il quoziente generale 
dei bambini massaggiati era più alto a 9 mesi in tutte le sottoscale rispetto a quello dei 
controlli; invece a 12 mesi era simile nei due gruppi, tuttavia i massaggiati mantenevano 
valori superiori nella personale-sociale e nella performance. Infatti in queste ultime 
sottoscale le funzioni visive sono molto coinvolte; per esempio nella prima si misurano le 
abilità utili per l’indipendenza e lo sviluppo sociale attraverso items che includono il 
riconoscimento visivo della madre, il seguire il movimento delle persone con lo sguardo o 
il possesso di un cucchiaio. L’area di Performance misura la capacità visiva spaziale in 
termini di velocità e precisione, quindi i risultati possono essere stati influenzati da quelli 
ottenuti nella valutazione delle funzioni visive. L’analisi dei dati non mostra differenze 
significative ma si devono considerare le piccole dimensioni del campione e la sensibilità 
dei test utilizzati.  
Per lo sviluppo motorio le varie tappe non hanno mostrato differenze significative nei due 
gruppi, tuttavia nei massaggiati alcune sono state raggiunte più precocemente, in 
particolare il controllo del capo. Se confrontati c
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dello studio, indipendentemente dall’aver ricevuto o meno l’arricchimento ambientale, 
hanno mostrato uno sviluppo più veloce, probabilmente per effetto del counseling. 
Il Fagan test ha evidenziato un più basso rischio nei massaggiati rispetto ai controlli a 9 e 
12 mesi; per capire se tale strumento è un buon predittore dello sviluppo futuro è richiesto 
un più lungo follow-up. 
Nel questionario PSI-SF a 12 mesi le madri dei bambini massaggiati hanno ottenuto 
punteggi più alti di stress individuale, ma più bassi nella dimensione della relazione 
disfunzionale con il bambino e nella difficoltà di interazione con lui; lo score totale è 
risultato comunque più basso che nei controlli. Questo indica che le madri non 
percepiscono il figlio come difficile e ricevono da lui feedback positivi. Stessi risultati 
sono stati ottenuti con i padri del gruppo dei massaggiati che, rispetto alle mogli, sono 
meno stressati, ma hanno mostrato una maggiore differenza con i controlli. Quindi il 
massaggio infantile offre una interazione positiva tra genitore e bambino tramite la 
relazione viso a viso. 
Nelle scale Bayley gli scores principali non differivano significativamente tra i due gruppi, 
ma nei massaggiati si sono ottenuti più alti valori nell’area della comunicazione e del 
gioco; infatti la prima scala è composta di items riguardanti il contatto oculare, il sorriso, il 
pianto, il pointing, le prime parole; la seconda può essere influenzata da una precedente 
esperienza di massaggio che favorisce il contatto e la risposta oculare. 
Il questionario QUIT a 12 mesi ha mostrato nel gruppo sperimentale maggiori punteggi 
nella scala delle emozioni positive; inoltre i bambini massaggiati sembrano avere un 
normale profilo di temperamento con reattività negativa bassa e positiva alta. 
In conclusione lo studio ha evidenziato l’importanza di applicare programmi di intervento 
precoce nelle disabilità congenite in maniera non invasiva. Il riscontro nella Sindrome di 
Down di alterazioni della funzione visiva nella corteccia cerebrale anche in assenza di 
anomalie periferiche, sia in persone di diversa età che nei modelli murini, sottolinea la 
necessità di promuovere lo sviluppo di questa modalità sensoriale. Inoltre il massaggio 
infantile può rappresentare un buon intervento per la prevenzione dei disturbi della 
relazione genitore-bambino. La diagnosi di Sindrome di Down sconvolge il nucleo 
familiare ed è necessario incrementare la capacità di recupero dei genitori e aiutarli a 
migliorare le loro competenze. I risultati suggeriscono l’opportunità di uno stretto follow-
up per i bambini e i familiari fin dai primi giorni di vita. Un buon sviluppo visivo, offerto 
dal massaggio infantile, facilita molti altri aspetti quali la performance e la relazione figlio-
genitore. Quindi per tutti questi benefici e il basso costo, lo studio è a favore di un progetto 
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che raccomandi questa tecnica come una buona pratica nelle prime cure dei bambini con 
Sindrome di Down, se applicata al counselling. La piccola dimensione del campione 
implica cautela nel leggere i risultati. Per valutarne gli effetti sullo sviluppo neuro -
cognitivo è necessario un più lungo follow-up. 



























OBIETTIVI DELLA TESI 
 
 
Questo lavoro sperimentale deriva dal precedente studio di un gruppo di ricercatori 
dell’I.R.C.C. Stella Maris (G. Purpura et al. , 2014) citato nella parte generale, dal quale è 
emerso che i 10 bambini Down riceventi il Massaggio Infantile oltre il counselling hanno 
mostrato globalmente migliori risultati nei vari test di valutazione rispetto ai controlli; in 
particolare: Funzioni Visive significativamente maggiori a 6 mesi con un accelerato 
sviluppo e per la stereopsi un esordio più precoce e un mantenimento di valori più alti 
anche a 12 mesi; un livello cognitivo globale migliore, pur in maniera non significativa; 
una più precoce acquisizione di alcune tappe dello sviluppo motorio; inoltre il Massaggio 
Infantile ha favorito l’attaccamento genitore-bambino a 12 mesi, come dimostrato dai più 
bassi punteggi di stress totale sia materno che paterno e ha avuto una positiva ricaduta sulle 
caratteristiche temperamentali dei bambini ma anche su alcune abilità di adattamento, nello 
specifico il gioco e la comunicazione. 
L’obiettivo di questo studio è verificare se le modificazioni positive ottenute con 
l’intervento precoce e/o il Massaggio Infantile siano rimaste stabili nel tempo con un 
controllo a 36- 48 mesi. In particolare: 
-se l’intervento abbia favorito le abilità di adattamento e socio-emozionali dei bambini, 
ottenuto loro migliori funzioni cognitive e ridotto lo stress genitoriale rispetto ai controlli. 
-Se, indipendentemente dall’avere effettuato il Massaggio Infantile, il funzionamento 
visivo a 6 e 12 mesi abbia influenzato lo sviluppo cognitivo sia a 12 mesi che a 36-48 mesi 
nel quoziente totale e nelle varie sottoscale. 
-Se esiste una correlazione negativa tra abilità adattive, socio-emozionali ed intellettive dei 
bambini e livelli di stress genitoriale a 36-48 mesi e se la si possa riscontrare anche tra il 
valore di stress dei coniugi a 12 mesi e il funzionamento socio-emozionale ed adattivo a 36 
48 mesi dei loro figli, sempre indipendentemente dall’aver praticato o meno l’intervento di 
arricchimento ambientale. 
-Se esiste una correlazione positiva tra il funzionamento adattivo e quello cognitivo dei 







10.1 I SOGGETTI 
Questo lavoro sperimentale è iniziato includendo tra i soggetti 14 bambini con Sindrome di 
Down nati tra il 1010 e il 2012. 8, 5 maschi e 3 femmine, hanno ricevuto il Massaggio 
Infantile eseguito dai genitori istruiti da un insegnante certificato dall’AIMI, come già 
citato nella parte teorica della tesi e cioè in 5 lezioni settimanali, cominciate tra i 2 e i 4 
mesi di vita del figlio e con l’invito a praticarlo una volta al giorno fino ad almeno 6 mesi; 
a questo è stato affiancato il counselling bimensile durante il primo anno previsto nelle 
cure standard dell’équipe della Fondazione Stella Maris, anch’esso già precedentemente 
descritto come una valutazione delle abilità motorie, cognitive e linguistiche del bambino 
tramite l’osservazione della sua interazione con il genitore per fornire ai caregivers 
suggerimenti pratici in ognuna di queste aree. 6 soggetti, 4 maschi e 2 femmine, hanno 
ricevuto solo quest’ultimo intervento. 
I partecipanti allo studio erano stati anche compresi nel campione della ricerca del gruppo 
sperimentale Stella Maris (Purpura et al. , 2014) di cui il presente lavoro costituisce una 
continuazione. Durante il corso delle valutazioni cognitive e socio-emozionali si è dovuto 
escludere dalle analisi una bambina che aveva ricevuto il massaggio per incompletezza dei 
dati da scarsa compliance. 
Inoltre, le funzioni cognitive a 36-48 mesi dei 14 casi sono state confrontate con quelle di 
un ulteriore gruppo di soggetti Down aventi le medesime caratteristiche socioculturali e 
storie di malattie internistiche, selezionati escludendo coloro che non sono stati in grado di 
saturare le scale psicometriche e gli affetti da disturbi dello spettro autistico o altre 
importanti psicopatologie; si tratta di bambini seguiti presso altri centri di riabilitazione e 
afferenti agli ambulatori dell’ I.R.C.C.S Stella Maris a scopo di valutazione e che, pertanto, 
non hanno effettuato né il counselling, né il Massaggio Infantile. 
Nelle tabelle 10.1, 10.2 e 10.3 sono riportate le caratteristiche anamnestiche maggiormente 
interessanti di tutti i 14 bambini con Sindrome di Down, originariamente reclutati, 
identificati con le iniziali del nome e cognome. In particolare si indica: 
-in tabella 10.1 chi di loro ha eseguito il massaggio e a quanti giorni di età, l’eventuale 
prematurità, le malformazioni congenite 
-in tabella 10.2 le patologie associate, 
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-in tabella 10.3 il mese di vita in cui sono state raggiunte le tappe motorie seduto stabile e 
deambulazione autonoma, l’inizio, espresso in giorni di età, della presa in carico globale 
presso l’Istituto Stella Maris che prevede osservazioni e valutazioni periodiche da parte del 
neuropsichiatra, logopedista, terapista della neuro-psicomotricità, psicologo ed 
eventualmente altre figure come il fisiatra o il pediatra insieme al counselling bimensile; a 
queste può seguire l’intervento multidisciplinare con la contemporanea presenza di 
psicologo, logopedista e terapista della neuro-psicomotricità. 
Il numero 1 si riferisce alla positività per una certa variabile considerata, lo 0 alla sua 
assenza.  
Tutti i casi di questo campione, dal secondo anno di vita eseguono presa in carico ordinaria 
presso la loro ASL di appartenenza che, secondo i modelli convenzionali, di solito prevede 
terapia della neuro-psicomotricità e dai 24-30 mesi anche quella logopedica ed 
eventualmente cognitiva. 
 




cardiache gastrointestinali altre 
T C 1 180 0 1 DIV 0 0 
R F 1 20 1 1 FOV 0 0 
A K 1 30 0 1 FOV 0 0 
MC L 1 60 1 1 0 0 Coloboma 
occhio sinistro 








I P 1 60 0 0 0 0 0 
S S 1 90 1 1 Lieve IT 0 0 
M T 1 60 1 1 FOV 0 0 
R C 0  1 0 0 0 0 
G D 0  0 0 0 0 0 
M F 0  0 1 DIA 
ostium 
secundum 
Ano imperforato Dilatazione 
dell’uretere 
destro 
L L 0  0 1 0 0 Femore corto 
D M 0  0 1 DIA 0 Criptorchidismo 
destro 
V P 0  0 1 DIV 0 0 




Il significato delle abbreviazioni per la tabella 10.1 è il seguente: 
DIV=difetto del setto interventricolare, IT=insufficienza tricuspidale, FOV=forame ovale 
pervio, DIA=difetto del setto interatriale 
prem=prematurità, Malfor cong=malformazioni congenite, MI=massaggio infantile 
 
Come si osserva, nei bambini massaggiati la frequenza di prematurità è maggiore (5 casi su 
8) rispetto a quella di coloro che hanno ricevuto solo il counselling (1 su 5). Lo stesso vale 
per le malformazioni congenite (7 su 8 contro 4 su 6); tra queste le maggiormente 
rappresentate ed ugualmente distribuite tra i due gruppi sono le cardiache con 2 casi di 
DIV, di cui il più grave (T C) nei massaggiati tanto da aver richiesto un doppio intervento 
chirurgico a causa di persistenza di un difetto residuo e di complicanze che hanno dato 
esito a scompenso cardiaco; il minore, solo da monitorare, si è verificato nei controlli; in 
questi ultimi presenti anche due casi di DIA lievi. Altre anomalie di scarsa entità sono un’ 
insufficienza tricuspidale e 3 riscontri di Forame Ovale Pervio, reperto spesso presente 
anche nei neonati con sviluppo tipico e ben tollerato, nel gruppo dei bambini massaggiati. 
Più impegnativi i due casi di malformazioni gastrointestinali: atresia duodenale, mal 
rotazione intestinale e ernia ombelicale contemporaneamente presenti in un bambino 
massaggiato (M P), corrette chirurgicamente in un unico intervento e ano imperforato (M 
F) nell’altro gruppo, anch’esso operato. Tra le altre, ricorrono con maggior frequenza le 
andrologiche tra cui criptorchidismo bilaterale e ipospadia nello stesso caso massaggiato 
affetto dalla triplice malformazione gastrointestinale e criptorchidismo monolaterale 
nell’altro gruppo. Entrambi hanno effettuato orchidopessi chirurgica ma nel primo 
bambino essa ha fatto seguito ad un precedente tentativo di riduzione manuale; per 
l’ipospadia, l’intervento era in programma al momento dell’intervista anamnestica. Di 
lieve entità sono presenti, tra i riceventi solo il counselling, una dilatazione ureterale destra 
nel caso precedente con ano imperforato e un riscontro di brevità del femore. 
Da monitorare il coloboma sinistro, malformazione che si mostra come una fessura in una 







ipotiroidismo celiachia ipoacusia altre 




R F 1 0 0 1 maggiore a 
sinistra 
0 




MC L 1 Lieve 
aumento TSH 
0 0 RGE, 
ipermetropia, 
inf. Resp. 
M P 1 1 0 1 regredita 0 
I P 1 0 0 1 Esotropia > 
destra, piede 
piatto 





M T 0 0 0 0 0 





G D 1 1 1 1 Piede piatto, 
ipermetropia 
M F 1 0 0 Timpanogramma 








L L 1 0 0 1 Strabismo 
verticale 










Tabella 10.2 Descrizione dei soggetti: patologie associate. 
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I significati delle abbreviazioni della tabella 10.2 sono i seguenti: 
AI=arti inferiori, REG=reflusso gastroesofageo, GEA=gastroenterite acuta, inf. 
resp=infezioni respiratorie 
 
La tabella mostra che le patologie associate sono spesso presenti e ugualmente 
rappresentate tra i due gruppi con maggior ricorrenza tra i massaggiati di ipoacusia più o 
meno grave e di tipo trasmissivo, ipotiroidismo, non sempre di entità tale da richiedere 
trattamento, problematiche ortopediche, soprattutto piattismo del piede e instabilità 
articolare da iperlassità legamentosa e infezioni respiratorie; tra le oculari predominano 
l’ipermetropia e lo strabismo similmente distribuite. Le gastrointestinali, a parte un caso di 
importante reflusso gastroesofageo nel primo gruppo, sono più frequenti tra i non 
massaggiati con un riscontro di celiachia, 2 di colecisti litiasica, di cui uno accompagnato 
da stipsi e l’altro da gastroenterite acuta ed entrambi da uno stato carenziale di ferro con 
conseguente anemia microcitica; tra i deficit nutrizionali si osserva anche una 
ipovitaminosi D con ritardo di chiusura della fontanella anteriore. 
 
soggetti Seduto stabile Deambulazione autonoma Inizio presa in carico 
T C 8 20 80 
R F 8 20 15 
A K 9 20 36 
MC L 7 22 59 
M P 8 28 132 
I P 7 14 42 
S S 9 36 129 
M T 7 19 145 
R C 9-10 22 140 
G D 7 18 185 
M F 7 16 140 
L L 9 18 202 
D M 8 24 95 
V P 7 22 123 
Tabella 10.3 Descrizione dei soggetti: sviluppo motorio, inizio presa in carico. 
 
Dalla tabella 10.3 si conclude che questi bambini hanno raggiunto la posizione seduto 
stabile in media tra 7 e 8 mesi, in un range compreso tra 7 e 9, quindi in anticipo rispetto a 
quello di 8,5-11,7 (Vicari, 2007) o 6-16 (Vianello, 2006) descritto dalla letteratura sulla 
Sindrome di Down; lo stesso si può affermare per l’inizio della deambulazione autonoma 
che è avvenuta mediamente intorno ai 21 mesi con un intervallo tra 14 e 36 nel gruppo 
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sperimentale e riportato nei vari studi su questa sindrome tra 15 e 74 (Vicari, 2007) o 16 e 
48 (Vianello, 2006). I massaggiati hanno camminato da soli in leggero ritardo rispetto ai 
riceventi solo il counselling con una media di circa 22 mesi contro 20, ma si devono 
considerare alcune caratteristiche anamnestiche come la maggior prevalenza tra di essi di 
prematurità, di malformazioni congenite anche con un impatto clinico importante e di 
patologie associate come ipotiroidismo, ipoacusia, frequenti infezioni respiratorie e 
problematiche ortopediche. 
Inoltre si mostrano: 
-in tabella 10.4 i risultati a 6 e 12 mesi delle valutazioni delle Funzioni Visive, stereopsi e 
acuità, eseguite, come descritto nella parte generale, con il Frisby test e le Tavole di Teller 
ed espresse rispettivamente in minuti per arco e cicli per grado, confrontando poi i valori 
con i dati normativi. 
 
nome cognome Acuità 6 mesi Acuità 12 mesi Stereopsi 6 mesi Stereopsi 12 mesi 
T C 4,8 2 7,6 2 
R F 4,8 2 7,7 2 
A K 3,5 0 9,6 3 
MC L 4,8 1 7,6 1 
M P 5,7 2 10 3 
I P 4,8 2 9,6 3 
S S 4,5 0 5,7 2 
M T 4,8 2 7,6 3 
R C 3,5 0 8,9 1 
G D 3,5 1 7,6 3 
M F 3,5 1 6,3 2 
L L 4,8 0 5,7 1 
D M 4,8 1 7,7 1 
V P 4,8 1 7,6 2 






Dati normativi secondo Birch et al. , 2005: 
6 mesi=200 sec/arc con tolleranza limite di 600 sec/arc 




in ordine crescente di frequenza spaziale, da 0,32 a 38 cicli/grado. 
Dati normativi secondo Cavallini et al. , 2002: 
6 mesi: 5,43 +/-0,43 
12 mesi: 11,05+/-0, 35 
 
L’acuità visiva a 6 mesi aveva una media di 4,47 quindi al di sotto della norma con i 
massaggiati che presentavano i valori maggiori (media 4,71 contro 4,15); a 12 mesi lo 
stesso parametro era di 7,84 per cui ancora più lontano dallo standard, sempre con il primo 
gruppo (media 8,17 contro 7,3) in vantaggio rispetto ai riceventi solo il counselling. 
 
La stereopsi sia a 6 che a 12 mesi mostrava valori più bassi dei dati normativi ma ancora 
entro i limiti della tolleranza per età infatti essa aveva a 6 mesi una media di 321,42 
min/arc e a 12 mesi 332,14 min/arc con i massaggiati ancora in vantaggio: 6 mesi: 262,5 
min/arc contro 400; 12 mesi :262,5 min/arc contro 425. 
-In tabella 10.5 i risultati a 12 mesi del PSI-SF espressi in percentili sia per lo score totale 
che per le varie sottoscale. Questi punteggi sono calcolati sulla distribuzione delle 
frequenze del campione normativo e informano sul valore del soggetto in esame in 
rapporto a quelli dei componenti del gruppo suddetto. 
 
In generale il range normale è tra 15 e 85 percentile quindi alto è un risultato che sia uguale 
o maggiore dell’85% dei soggetti del campione normativo Di questo test verrà fornita una 






sogg pPD pPCDI pDC pDIF pTOT mPD mPCDI mDC mDIF mTOT 
T C 
25 25 40 10 25 25 40 35 15 30 
R F 
30 35 25 35 25 75 70 55 65 75 
A K 
n n n n n 75 95 80 95 90 
MC L 
10 20 25 5 10 5 45 15 5 10 
M P 
60 80 100 70 95 60 55 100 70 90 
I P 
1 5 20 1 5 20 35 20 25 15 
S S 
n n n n n n n n n n 
M T 
65 55 45 75 55 45 50 45 45 45 
R C 
55 60 100 45 90 20 50 100 20 90 
G D 
45 80 80 35 75 65 65 45 50 60 
M F 
25 70 85 35 65 30 90 85 35 75 
L L 
25 95 80 35 75 75 75 40 80 70 
D M 
25 90 50 35 55 25 65 95 20 75 
V P 
10 30 20 15 10 5 20 15 10 5 
Tabella 11.5 PSI-SF a 12 mesi. 
 
Qui è riportata la terminologia delle sigle mostrate in tabella: 
p=padre                  m=madre 
PD= Parental Distress (Distress genitoriale) 
PCDI= Parental Child Dysfunctional interaction (Interazione genitore-bambino 
disfunzionale) 
DIF=Risposta Difensiva 
DC= Difficult Child (Bambino difficile)                TOT=totale 
n=dato mancante 
 
Nonostante la mancanza di alcuni dati si può concludere che in media i valori di stress 
totale sia nel padre (48,76) che nella madre (56,15) a 12 mesi non superano il range del 
normale rimanendo entro l’85 percentile. I primi presentano punteggi più bassi rispetto alle 
seconde anche in tutte le sottoscale e risulta che la componente maggiore del loro stress 
complessivo è costituita dalle caratteristiche del bambino visto come difficile (DC); per le 
madri invece dalla interazione disfunzionale con lui (PCDI). I massaggiati hanno genitori 
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meno stressati nel totale come dimostrato dal confronto dei valori medi con il gruppo 
ricevente solo il counselling: 
Padre: M=35,8; NM= 61,6. (M=massaggiati, NM=non massaggiati) 
 
Madre: M=50,71; NM=62,5. 
 
Ad eccezione del PD che risulta maggiore nei massaggiati rispetto ai non, sia nel padre che 
nella madre, in tutte le altre sotto-scale i valori medi sono inferiori nel primo gruppo, in 
particolare per il PCDI e in entrambi i genitori. 
pPD: M=31,83; NM=30,83 
mPD: M=43,57; NM=36,66 
pP-CDI: M=36,66; NM=70,83 
mP-PCDI: M=55,71; NM=60,83 
pDC:M=42,5; NM=69,16 
mDC: M=50; NM=63,3 
pDIF: M=32,6, NM=33,30 (considerare che valori più bassi indicano risposta difensiva 
maggiore) 
mDIF: M=45,71; NM=35,83 
 
Queste osservazioni confermano che il Massaggio Infantile ha una positiva ricaduta sulla 
interazione genitore-bambino in particolare nei padri, i cui valori di PCDI differiscono 
maggiormente dai confronti rispetto alle madri ma è da tener presente che si tratta 
comunque di valori bassi e lo scarto tra i due gruppi non è alto. Inoltre il Massaggio 
Infantile, come risulta dal confronto delle scale DC, sembra aver migliorato le 
caratteristiche comportamentali e temperamentali dei bambini rendendoli più facili da 
gestire soprattutto da parte dei padri. 
Infine, il fatto che la risposta difensiva sia inferiore nei genitori dei massaggiati può 
indicare che investono di più nel loro ruolo sperimentando lo stress associato alla cura del 
figlio oppure che non cercano di presentarsi più competenti di quanto lo siano, ma 
l’interpretazione di questa scala va valutata caso per caso sul singolo individuo in relazione 
ai punteggi ottenuti nelle altre, per cui il valore medio non è un dato molto attendibile e del 




-In tabella 10.6 i risultati a 12 mesi della porzione del questionario Bayley per la 
valutazione delle abilità adattive suddivisa in dieci punteggi scalati e uno score totale, di 
cui si riporta il valore determinato dalla somma dei precedenti e il composito generale; 
inoltre si mostrano anche i 3 domini concettuale, pratico e sociale espressi come compositi. 
Gli scalati sono pesati in base ad una metrica con media 10 e deviazione standard 3, i 
compositi con media 100 e deviazione standard 15. Anche il contenuto di tale strumento 
verrà illustrato successivamente.  
 
Sogg 










7 7 5 6 6 9 3 10 6 2 61 67 82 83 70 
R F 
7 8 7 6 5 11 7 8 7 5 71 77 82 93 76 
A K 
10 9 6 5 8 6 5 4 5 4 62 68 76 71 77 
MC 
L 9 6 8 6 8 10 5 9 3 5 69 75 90 77 74 
MP 
7 6 6 5 4 8 6 5 7 2 56 65 71 83 68 
I P 
6 9 8 5 4 10 4 7 8 13 74 80 79 93 70 
S S 
n n n n n n n n n n n N n n n 
M T 
6 12 6 6 4 5 3 5 6 5 53 63 69 71 67 
R C 
10 5 8 6 9 9 4 12 10 7 87 90 99 96 83 
G D 
5 8 5 4 4 5 5 6 5 8 52 78 86 68 92 
M F 
6 7 9 7 9 8 7 9 8 7 78 84 86 87 83 
L L 
5 10 4 8 6 9 4 10 13 7 73 79 73 105 63 
D M 
7 8 9 6 9 8 3 9 4 6 71 77 88 74 79 
V P 
8  7 6 5 8 5 9 8 5 69 75 86 87 73 
Tabella 10.6 Bayley a 12 mesi. 
Di seguito è fornita la spiegazione delle sigle di ogni colonna: 
com=Communication (Comunicazione) 
cu=Community Use (Comunità) 
fa=Functional Pre-Academic (Competenze prescolari) 
hl=Home Living (Vivere in casa) 
hs=Health and Safety (Salute e sicurezza) 
ls=Leisure (Gioco) 
sc= Self-Care (Autonomia) 
sd= Self Direction (Autocontrollo) 
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soc= Social (Sociale) 
mo=Motor (Motoria) 
gac=somma dei punteggi scalati 
Gac pc=Composito generale adattivo 
Conc pc=concettuale composito 
Soc pc=sociale composito 
Pr pc=pratico composito 
 
Anche tra i questionari Bayley a 12 mesi manca il dato di un soggetto ma valutando la 
media del composito generale (75,2) si nota come il funzionamento adattivo, pur essendo 
al di sotto del range di normalità (limite inferiore 85), non lo è in maniera rilevante 
mantenendosi al di sopra della metà dello standard per quell’età. La media del punteggio 
del dominio sociale (83,7) è la più alta, seguita da quella del concettuale (82,1) e infine del 
pratico (75). Infatti il punteggio scalato medio maggiore, che rientra nella deviazione 
standard (limite inferiore 7), si riscontra nell’area del gioco (8,1) e non è basso neanche 
quello del sociale (6,9) poco sotto la norma, a indicare che l’abilità di interagire in maniera 
costruttiva e adeguata con gli altri, in attività ludiche soprattutto, rappresentava a 12 mesi 
un punto di forza per questi soggetti. Nell’area del concettuale la scala che ha il punteggio 
medio più alto è l’autocontrollo (7,9) entro la deviazione standard, seguita da 
comunicazione (7,17) e competenze prescolari (6,7) quindi in generale il campione 
mostrava discreta capacità di autoregolazione ossia eseguire gli ordini e le direttive, 
controllare le proprie reazioni non ponendosi in conflitto con gli altri, ma anche di 
comunicazione e di abilità come contare, disegnare, riconoscere lettere. Il dominio pratico 
ha il punteggio minimo nell’area dell’autonomia (4,69), abbastanza lontano dal normativo, 
seguito da vivere in casa (5,8) e salute e sicurezza (6,2) che rimangono sotto il limite della 
deviazione standard, invece la scala comunità con valore di 7,8 rientra nel range dello 
standard per età a indicare che il punto di debolezza di questi bambini era costituito a 12 
mesi da competenze che riguardano la gestione di sé come mangiare, vestirsi, igiene, 
riconoscimento di situazioni pericolose per la propria salute, esprimere uno stato di 
sofferenza fisica, ma anche aiutare i familiari nelle faccende domestiche, tenere ordine nei 
propri oggetti e indumenti; invece l’interesse per attività fuori casa e i comportamenti da 
tenere in comunità sono più evoluti. Nell’area motoria il punteggio medio è tra i più bassi 
(5,8), dato questo in linea con il generale ritardo nello sviluppo della motilità grossolana e 
della fine manipolazione di oggetti nella popolazione Down. 
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I bambini riceventi solo il counselling (NM)sembrano avere un funzionamento adattivo 
leggermente migliore rispetto ai massaggiati (M) come risulta dal confronto delle medie 
nei compositi generali e nei vari domini (GAC pc NM=80, 5, M=70,7; Conc pc NM=86,3, 
M=78,4; Soc pc NM=86,16, M=81,7; Pr pc NM=78,83, M=71,71); le scale dove si nota di 
più questo vantaggio sono quelle motoria (NM=6,66  M=5,14), autocontrollo (NM=9,1, 
M=6,8) e sociale (NM=8, M=6). Invece nel gioco (NM=7,83, M=8,42) e nella 
comunicazione (NM=6,83, M=7,43) i punteggi sono di poco ma più alti negli altri. Queste 
osservazioni confermano i risultati dello studio del team Stella Maris (G. Purpura et al. , 
2014) in cui è emerso che i due gruppi non differivano significativamente nelle 
competenze adattive, ma con i massaggiati aventi risultati medi superiori nel gioco e nella 
comunicazione, aree dove il canale sensoriale visivo, dimostratosi migliore in questi ultimi, 
svolge un ruolo importante. Nel campione della presente ricerca probabilmente le variabili 
di tipo anamnestico, precedentemente ricordate a proposito del ritardo nella deambulazione 
autonoma rispetto ai riceventi solo il counselling, hanno influenzato anche tale svantaggio 
a 12 mesi nel funzionamento adattivo, ma questi soggetti risultavano a 12 mesi comunque 
più abili nelle aree gioco e comunicazione, a indicare che il massaggio infantile, basato 
sulla stimolazione sensoriale, è in grado di promuovere nei bambini la capacità di 
interagire con gli altri attraverso lo sguardo, il tatto, la voce , a prescindere dalle loro 
problematiche di tipo internistico. 
 
-i risultati a 12 mesi riguardanti la valutazione delle funzioni cognitive espressi in 
quozienti totali e subquozienti per le singole scale, considerando la media dei normativi 
come 100 per entrambi i punteggi e la deviazione standard di 12 nei primi e 16 nei secondi 
(tabella 10.7) ed età equivalenti (tabella10.8), attraverso le Griffhits Mental Development 




soggetto A B C D E TOT 
T C <50 81 59 51 <50 55 
R F 65 93 85 95 89 84 
A K 65 56 85 79 68 69 
M L 50 90 90 50 76 71 
MP 57 85 64 66 76 68 
I P 105 105 78 106 93 96 
S S 65 60 71 95 84 73 
M T 77 85 85 79 89 82 
R C 65 85 92 106 76 83 
G D 59 62 66 77 56 61 
M F 89 73 85 68 68 76 
L L 73 89 78 84 89 82 
D M 81 85 89 84 89 85 
V P 61 81 86 83 88 79 
Tabella 10.7 Subquozienti e quozienti totali a 12 mesi alle scale Griffith. 
 
soggetto EE A EE B EE C EE D EE E EETOT 
T C 11 15+1/2 11 11+1/4 11+1/4 11+3/4 
R F 8,5 11 9,5 11 10 10 
A K 8,5 7,5 9,5 10 7,5 8,5 
M L 8,5 12,5 12 9 10,5 10 
MP 12 12,5 9 12 11 11,5 
I P 8,5 8 8 11 10 9 
S S 9 10 9,5 10 10,5 10 
M T 9 11 8 10 10 9,5 
R C 8,5 10 10,5 12 9 10 
G D 10 11 12,5 12 8 10 
M F 10,5 9 9,5 9 7,5 9 
L L 9 10,5 9 10,5 10,5 10 
D M 9 10 10 10.50 10,5 10 
V P 9 11 10,5 11 11 10,5 
Tabella 10.8 Età equivalenti a 12 mesi nelle scale Griffith. 
Di seguito è riportata la legenda delle tabelle, mentre la spiegazione dei contenuti del test è 











Dai quozienti totali si ottiene una media di 76 quindi sotto al valore limite inferiore di 
riferimento per la normalità (88) ma anche in questo test, come per il questionario sul 
funzionamento adattivo, non in maniera considerevole. Dai sub-quozienti si osserva che la 
scala in cui i bambini erano a 12 mesi maggiormente competenti è la B (personale-sociale) 
con 80,7 come punteggio medio, che non rientra comunque nella deviazione standard 
(limite minimo 84); ciò è in linea con il profilo ottenuto dalla valutazione Bayley mostrante 
un buon adattamento sociale, soprattutto nel gioco, e di autocontrollo. Il punteggio della 
scala B non rientra nella normalità probabilmente per la caduta in items riguardanti l’area 
dell’autonomia nel vestirsi, lavarsi, mangiare, la quale è risultata un punto di debolezza alla 
Bayley. La scala D (coordinazione occhio-mano) ha una media di 80,2 quindi simile alla 
precedente, costituendo un’area di maggior abilità per questi bambini, infatti include items 
riguardanti il gioco con la palla e altri oggetti e le competenze prescolari come l’uso della 
matita, eseguire linee o scarabocchiare che si sono riscontrate maggiormente evolute nel 
test sul funzionamento adattivo; esplorando la prensione fine e il movimento nello spazio 
la scala D valuta anche l’aspetto motorio, presentando alcuni items in comune con l’ultima 
area Bayley riguardante appunto tale dimensione e questo può spiegare il motivo del 
mantenersi il valore al di fuori della deviazione standard. Anche il punteggio medio della 
scala C (udito e linguaggio), 79,5, si è mostrato abbastanza in linea con quello riscontrato 
per la comunicazione nel questionario sul comportamento adattivo, ossia una discreta 
capacità di linguaggio verbale e non e di ascolto; il valore Bayley è al limite inferiore del 
range di normalità, quindi più vicino alla media di quanto lo sia il precedente 
probabilmente perché la scala in tale questionario esplora altri aspetti della conversazione 
che riguardano il sapersi relazionare con gli altri, terminare il discorso in modo 
appropriato, il non interrompere le persone mentre stanno parlando, porre domande, 
seguire semplici istruzioni, nelle quali questi bambini dovrebbero essere stati migliori 
secondo quanto evidenziato nel profilo complessivo risultante da questa valutazione. Nella 
scala E il punteggio medio si abbassa a 77,8 presumibilmente per il suo esplorare abilità 
più complesse soprattutto motorie ed in particolare manuali che richiedono anche 
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prontezza di riflessi. Infine il risultato medio nella scala A (locomotoria) di 68,6 conferma 
quanto riscontrato alla Bayley ossia il generale ritardo nello sviluppo motorio. 
 
In media l’età equivalente totale del campione è intorno ai 10 mesi e quella delle varie 
sotto-scale riflette quanto evidenziato dai sub-quozienti cioè la migliore (10,7) in B, a 
seguire D (10,6), C (9,9), E (9,8), A (9,4). 
Confrontando le medie nei quozienti e sub-quozienti dei massaggiati rispetto ai non 
massaggiati si osserva che globalmente questi ultimi risultano leggermente migliori 
(NM=77,6, M=74,7) ma non in tutte le scale essendo il vantaggio presente nelle aree A 
(NM=71,3, M=69,1), C (NM=82,6, M=77,1) e D (NM=83,6, M=77,6) ma non in B 
(NM=79,1, M=81,8) e in E (NM=77,6, M=82,1). Anche questo riscontro è in linea con i 
risultati sulle funzioni cognitive nello studio del gruppo Stella Maris (G. Purpura et al. , 
2014) che a 12 mesi non mostravano differenze importanti tra i due gruppi ma punteggi nei 
massaggiati migliori alle scale B ed E in cui il canale visivo è particolarmente coinvolto. 
Nel presente campione il leggero vantaggio dei bambini riceventi solo il counselling nel 
quoziente totale e nelle altre aree può essere ancora una volta effetto delle variabili 
anamnestiche descritte precedentemente. 
 
10.2: GLI STRUMENTI 
Per la valutazione delle funzioni cognitive, ossia le capacità di conoscere e comprendere 
del bambino (Pfanner e Marcheschi, 2005) si è fatto riferimento alle Griffiths Mental 
Development Scales Revised (GMDS-R) per i primi due anni di vita, utilizzate anche nello 
studio del gruppo di ricerca Stella Maris (G. Purpura et al. , 2014), delle quali sono stati 
esaminati i risultati a 12 mesi. Come già citato esse misurano 5 aree: Locomotoria, 
Personale-Sociale, Udito e Linguaggio, Coordinazione occhio-mano e Performance, 
separatamente, mostrando quindi le relative forze e debolezze del bambino, ma anche 
combinate insieme per fornire una stima globale del suo sviluppo. I risultati sono espressi 
in termini di Età Mentale , sub-quozienti e quoziente generale. Gli equivalenti percentili 
dei sub-quozienti vengono usati per fornire un modo ulteriore di evidenziare la 
performance del bambino rispetto alla popolazione generale. I punteggi Età Equivalente di 
sviluppo sono derivati dai grezzi medi ad ogni mese di età per le 5 scale e per quella totale 
e sono espressi in giorni se sotto il mese e, in seguito, nel ¼ più vicino, metà, 3/ 4 e mesi 
interi. I sub-quozienti e i quozienti generali mostrano la variazione dei grezzi dalla media 
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fino a circa 3 deviazioni standard, sia per le singole scale che per la totale, per ogni mese di 
età. Il punteggio medio è stabilito a 100. La deviazione standard invece è 16 per ogni scala 
e 12 per la totale. 
La scala A (locomotoria) misura le abilità in via di sviluppo che consentono al bambino il 
raggiungimento della postura eretta e lo portano a camminare, correre, arrampicarsi, salire 
e scendere le scale, saltare. L’apprendimento di tali competenze dipende dalle sue energie 
mentali e dalla capacità di concentrazione. 
La scala B (Personale-Sociale) valuta il progresso del bambino nell’adattamento sociale e 
la sua relazione con la madre. Molti autori affermano che la comprensione affettiva, la 
sicurezza emozionale, una vita familiare stabile garantiscono uno sviluppo normale. Anche 
troppi cambiamenti di ambiente possono colpire gravemente le capacità intellettive 
specialmente se accompagnati da altre forme di deprivazione e avversità. Questa scala 
quindi fornisce una prova misurabile dell’apprendimento del bambino nell’impadronirsi di 
usi, costumi e modi popolari del suo particolare gruppo sociale. La presenza e l’aiuto della 
madre o del suo sostituto sono essenziali per la valutazione. Comprende item come 
riconoscimento visivo della madre, sorriso, vocalizzi, tenere in mano un cucchiaio, 
esprimere emozioni, mangiare, bere, autonomie nel vestirsi, gioco e pulizia ma anche 
interesse nei confronti di bambini piccoli e fratelli, tendere le braccia per essere preso, fare 
“ciao” con la manina. 
La scala C (Udito e Linguaggio) valuta il progresso del bambino nello sviluppo del 
linguaggio tenendo conto della durata dei tempi di reazione tra ciò che ascolta e in seguito 
cerca di produrre o riprodurre, tra ciò che capisce e la capacità di farsi capire. All’inizio il 
bambino, pur sentendo, è incapace di entrare in relazione con l’adulto; sta attento alla voce 
della madre poi a quella delle altre persone finché inizia a vocalizzare. Comprende ma non 
riesce a comunicare le sue idee e si sforza di imitare ciò che ascolta; pian piano si 
costruisce un vocabolario correlato a bisogni e interessi personali, poi combina parole, 
quindi la frase. Attraverso tutta questa evoluzione esiste un intervallo tra linguaggio 
passivo (capire quello che viene detto) e la capacità di esprimersi verbalmente (linguaggio 
espresso). Nelle prime fasi quindi il bambino è piccolissimo e i test enfatizzano l’ascolto 
attivo e l’udito con items che chiedono se sussulta ai suoni, ascolta la campanella o la 
musica, emette vocalizzi e balbettii, ride forte, grida, guarda le figure, ama filastrocche e 
cantilene, conosce il suo nome. Nei più grandi si esplorano abilità come cantare fino 
all’uso di parole e frasi e il metodo indiretto aiuta a scoprire il grado di comprensione che 
spesso esiste anche dove ancora non è presente il linguaggio parlato attraverso domande 
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sulla capacità di ascoltare storie, identificare e denominare oggetti, divertirsi con il libretto 
delle figure; alcuni items riguardano musica, gesti e simboli. 
La scala D (coordinazione occhio-mano) studia lo sviluppo di mano e occhio e la loro 
graduale coordinazione necessaria per la manipolazione. Inizialmente il bambino attraversa 
un periodo di attento “guardare “o esame visivo dell’ambiente spaziale più vicino; poi 
l’inseguimento di una fonte luminosa e il movimento di oggetti e persone che precede e 
accompagna il tendersi, l’afferrare e altre attività manipolative. I primi 8 item sono test di 
accomodamento visivo: capacità di focalizzare gli oggetti, di fissarli e continuare a 
guardarli quando si muovono nell’ambiente in modo tale che il bambino acquisisce il senso 
dello spazio, poi comincia ad allungarsi per afferrare quelli più vicini tipo un anello, fino a 
giocarci. In questa scala i punteggi vengono assegnati sulla base dell’osservazione dei vari 
stadi di sviluppo della mano e le loro associazioni con la vista nella manipolazione. In 
seguito l’uso di una matita sulla carta, il mettere giocattoli o cubetti uno sopra l’altro, far 
rotolare la palla ecc. vengono testati come fossero un gioco. Le implicazioni educative 
sono considerevoli perché vi troviamo gli inizi di scrittura e disegno come eseguire 
scarabocchi circolari e linee diritte. 
La scala E (Performance) costituisce il seguito delle altre, in particolare la D. Il bambino 
viene affrontato con test pratici che sollecitano la sua ingegnosità e prontezza a rispondere. 
È simile alla precedente perché tratta situazioni che richiedono performance manuali, come 
il riflesso di prensione, ma si danno per acquisite le competenze della scala D e si valuta il 
modo in cui il bambino le applica in situazioni nuove; alcuni esempi sono il portare la 
mano alla bocca, tenere un bastoncino, giocare con le proprie dita. Il punteggio viene dato 
sulla base di osservazione e sperimentazione. Successivamente tale scala consiste di test 
con scatole in cui mettere dei cubi, tavolette a incastro e oggetti a vite. 
(Ruth Griffits, 2007 ) 
Nel presente lavoro sperimentale per valutare le funzioni cognitive a 36-48 mesi si è fatto 
uso della scala WIPPSIII (Wechsler PreschooL and Primary Scale of Intelligence) la cui 
struttura comprende tre tipi di sub-test: principali, opzionali e supplementari. I principali 
servono per calcolare il punteggio della scala totale (Quoziente Intellettivo totale ossia 
QIT) e i Quozienti Intellettivi di Performance (QIP) e Verbale (QIV). I supplementari sono 
utilizzabili per sostituire i principali allo scopo di ricavare i punteggi totali aggiuntivi come 
il QVP, Quoziente di Velocità di Processamento e il Linguaggio Generale (LG). Gli 
opzionali servono per stimare i punteggi opzionali come LG e QVP e non possono 
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sostituire i principali. La scala è divisa in fasce di età: da 2,6 a 3,11 e da 4 a 7,3 anni con 
differenti batterie di subtest per ognuna. 
 Nella prima, oggetto di questo lavoro, sono presenti 4 sub-test principali: due verbali, 
Vocabolario Recettivo (VR) e Informazione (IN) e due di Performance, Disegno con cubi 
(DC) e Ricostruzione di Oggetti (RO). Sono possibili 4 punteggi compositi: QIV, QIP, QIT 
e LG. Il sub-test Denominazione di Immagini (DI) è Verbale Supplementare e può essere 
sostitutivo del VR oppure, se usato in aggiunta agli altri, può fornire il LG, basato sulla 
somma di punteggi di scala per i sub-test VR e DI. 
I sub-test verbali sono influenzati dalla capacità di comprensione ed espressione del 
linguaggio e ciò va tenuto presente nella valutazione. Nel Vocabolario Recettivo il 
bambino deve indicare la figura di un oggetto che corrisponde alla denominazione o 
descrizione che gli viene fornita. Valuta la comprensione di termini e istruzioni verbali 
sulla base di una conoscenza consolidata attraverso la memoria a lungo termine ed è quindi 
influenzato dall’esperienza, in particolare in senso negativo da problemi di linguaggio e 
difficoltà visivo-spaziali.  
Nell’Informazione vi sono 6 item illustrati che non richiedono competenze verbali in cui i 
bambini rispondono ad una domanda scegliendo un’immagine tra 4 opzioni e 28 verbali 
che richiedono brevi risposte circa una vasta gamma di argomenti generali di conoscenza 
come stagioni e parti del corpo. Valuta l’abilità a nozioni di cultura generale e coinvolge 
l’intelligenza, la memoria a lungo termine, la capacità di mantenere e recuperare le 
conoscenze dalla scuola e dall’ambiente. 
Nel sub-test Denominazione di Immagini il bambino deve denominare l’oggetto 
rappresentato nell’immagine disegnata sul libretto degli stimoli. Valuta la conoscenza 
cristallizzata attraverso la memoria a lungo termine e quindi è influenzato dall’esperienza 
soprattutto da problemi di linguaggio, in particolare recupero di termini verbali e difficoltà 
di discriminazione visiva e uditiva. 
Nei sub-test di Performance il fattore verbale viene escluso e i problemi cognitivi vengono 
proposti in maniera visiva tramite oggetti o figure. Il compito implica un uso logico ma 
ovviamente può essere influenzato da problemi di percezione visuospaziale. Tra questi 
rientrano: 
-Disegno con cubi: comprende 20 item divisi in due parti: A, principalmente per i più 
piccoli in cui si usano cubi monocromatici e B dove i colori sono 2. Il bambino deve 
disporre i cubi in modo da riprodurre, entro un determinato limite di tempo, il modello o la 
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figura che gli vengono presentati. Misura l’abilità di analizzare e sintetizzare stimoli visivi 
sulla base di una corretta percezione e organizzazione e la coordinazione visivo-motoria. 
-Ricostruzione di Oggetti: consiste di 14 item. Al bambino viene presentata una 
configurazione standardizzata di pezzi di puzzle e vengono concessi 90 secondi per 
metterle insieme e formare un tutto significativo. Valuta l’organizzazione visivo-motoria, 
l’integrazione e sintesi della relazione parte-tutto, il ragionamento non verbale e 
l’apprendimento prova-errore. Coinvolge inoltre l’abilità spaziale, la coordinazione visivo-
motoria, la flessibilità cognitiva e la persistenza. 
Dalla somma dei punteggi di ogni item si ottengono i grezzi totali per ciascun subtest che 
vengono trasformati in ponderati. Dalla somma di questi ultimi si ottengono le diverse 
scale per ciascun gruppo di età che, per la fascia 2,6-3,11 anni, comprendono: 
QIV= somma dei sub-test VR e IN 
QIP=somma dei subtest DC e RO 
QIT= somma dei 4 suddetti 
LG= somma VR e DI 
Nei calcoli non sono compresi i subtest supplementari. 
Per la fascia di età 2,6-3,11 anni i valori minimi e massimi delle somme ponderate sono: 
scala verbale: 50-151 
scala perfrmance:42-158 
scala totale: 38-162 
I risultati sono così interpretati in termini di valori di QI: 
>130 ottimo 
120-129 buono 
110-119 medio superiore 
90-109 medio 
80-89 medio inferiore 
70-79 ai limiti della norma 
<o = 69 ritardo 
(G. Sannio Fancello, C. Cianchetti, 2008) 
Per la valutazione dello sviluppo socio-emozionale e adattivo dei bambini a 36-48 mesi 
sono state utilizzate le Bayley Scales of Infant and Toddler Development – terza edizione. 
Il test originale comprende altre 3 aree: cognitiva, del linguaggio e motoria che vengono 
esaminate tramite somministrazione diretta al bambino da parte dello psicologo e in 
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presenza degli accompagnatori, ma non sono state incluse tra gli strumenti del presente 
studio. 
La scala socio-emozionale e quella del comportamento adattivo vengono completate 
utilizzando le informazioni dei cargivers servendosi di un questionario. La prima valuta le 
acquisizioni sociali ed emozionali dei bambini e identifica le più importanti tappe dello 
sviluppo che potrebbero essere raggiunte a certe età. Le domande esplorano il dominio 
dell’abilità emozionale-funzionale come l’autoregolazione e l’interesse nel mondo, la 
necessità di comunicazione, l’impegnarsi con gli altri e stabilire relazioni, l’uso delle 
emozioni con scopo interattivo e, insieme con i gesti, per risolvere problemi; infatti gli 
items riguardano l’esprimere felicità alla vista di una persona gradita, il rispondere in modo 
appropriato ai gesti, la capacità di imitazione, gioco di finzione e far capire le proprie 
esigenze. I primi 8 valutano i processi sensoriali del bambino: sensibilità ai suoni, colori, 
tocco, movimento, come l’essere dondolato dal genitore e se è facile attirare la sua 
attenzione. La seconda scala esamina l’abilità nelle attività quotidiane misurando i 
comportamenti abituali e quelli che i soggetti potrebbero essere in grado di fare. Le aree 
incluse al suo interno sono: 
-Comunicazione (Com, communication): discorso, linguaggio, ascolto, comunicazione non 
verbale. Alcuni esempi di items riguardano il guardare il viso degli altri, rispondere ai 
sorrisi, muovere la testa, cantare, dire i nomi, piangere se turbato, seguire istruzioni, non 
interrompere gli altri mentre parlano, porre domande. 
-Comunità (CU, community use): interesse in attività fuori casa e riconoscimento di 
diverse situazioni; si domanda ad esempio se il bambino ha rispetto per la proprietà 
pubblica, riconosce la propria casa, resta seduto alle cerimonie, non parla ad alta voce, 
cammina sul marciapiede, effettua piccoli acquisti. 
-Competenze prescolari (FA, functional pre- academics): riconoscimento di lettere, 
conteggio e disegno di semplici forme ma anche tenere in mano una matita, indicare le 
immagini di un libro, leggere e scrivere il proprio nome, recitare filastrocche. 
-Vivere in casa (HL, home living): aiutare gli adulti nelle faccende domestiche e prendersi 
cura delle proprie cose come gettare i rifiuti, usare interruttori, prendere il cibo dalla 
dispensa, tenere in ordine e puliti i giocattoli e i vestiti. 
-Salute e sicurezza (HS, health and safety): cura di sé e lontananza da pericoli fisici; ad 
esempio esprimere il dolore con il pianto, lasciarsi misurare la febbre senza resistenza, 
assumere medicinali se richiesto, seguire l’ordine di fermarsi in situazioni rischiose, non 
sbattere contro il muro gattonando, evitare oggetti pericolosi. 
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-Gioco (LS, leisure): giocare da solo, con gli adulti e gli amici, invitandoli, seguire delle 
regole come aspettare il turno e prendere parte a ricreazioni in casa. 
-Autonomia (SC, self care): mangiare, andare al bagno, lavarsi, dormire a sufficienza, 
vestirsi da solo. 
-Autocontrollo (SD, self-direction): seguire direttive e ordini semplici e fare delle scelte. Si 
valuta se il bambino mostra interesse per gli oggetti, esplora ambienti non familiari, lavora 
indipendentemente e chiede aiuto solo se necessario, si trattiene dall’aggredire i compagni 
se adirato, non rinuncia ad un compito difficile, controlla le proprie reazioni quando è in 
disaccordo con gli amici o se il genitore gli toglie un gioco, discute il modo per risolvere 
conflitti, sceglie i propri vestiti. 
-Sociale (SOC, social): andare d’accordo con le altre persone, usare le buone maniere, 
aiutare gli altri e riconoscere le emozioni. Quindi gli items riguardano la capacità di 
sorridere, abbracciare, baciare, correre incontro ai genitori e alle persone care, salutare, 
dire grazie, capire se gli altri sono tristi o felici, fare amicizia con i bambini, offrire aiuto, 
dire se si sente triste, affamato o spaventato, scusarsi se urta la sensibilità degli altri e 
trattenersi dal dire qualcosa che potrebbe imbarazzarli. 
-Motoria (Mo, motor): movimento e manipolazione, quindi dal seguire con il capo oggetti 
in movimento, agitare sonagli, allungarsi per prendere un giocattolo fino al raggiungimento 
della posizione seduta, poi in piedi, gattonare, far rotolare la palla, camminare da solo, 
lanciare un pallone, correre e salire o scendere le scale, disegnare linee diritte, usare le 
forbici, colorare entro i bordi. 
I punteggi per tutte le aree di abilità si combinano per formare una serie di compositi, 
compreso il Composito Generale Adattivo (GAC), una misura globale dello sviluppo 
adattivo del bambino. Dai punteggi grezzi totali della scala derivano gli scalati e i 
compositi sono dedotti dalle diverse somme di questi ultimi. Anche per la parte socio-
emozionale che è frutto di un singolo punteggio di test è disponibile il composito 
equivalente. Attraverso tali calcoli è possibile comparare la prestazione di un bambino in 
tutte le aree della Bayley. Lo scalato ha media 10 e deviazione standard 3, il composito 
media 100 e deviazione standard 15. I punteggi età equivalente dello sviluppo 
rappresentano l’età media, in mesi, per la quale è tipico un dato punteggio grezzo totale. 
Per l’interpretazione della scala del comportamento adattivo il questionario raggruppa gli 
item per domini:  
-Concettuale, che consiste in comunicazione, competenze prescolari e autocontrollo. 
-Sociale che comprende gioco e sociale. 
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-Pratico, che include comunità, vivere in casa, salute e sicurezza, autonomia. 
La scala abilità motoria può essere tracciata indipendentemente ma non può essere inclusa 
in un dominio adattivo. 
(Bayley, 2009) 
Altro strumento al quale si è fatto ricorso in questo lavoro sperimentale è il Parenting 
Stress Index- short form (PSI-SF). Esso è stato sviluppato in risposta al bisogno di valutare 
quegli elementi come le caratteristiche del figlio e del genitore, il contesto familiare e gli 
eventi di vita particolarmente stressanti che sono importanti per lo sviluppo emotivo-
comportamentale del bambino e della sua relazione con il padre e la madre. Nella forma 
originale estesa che comprende 120 item il Dominio del bambino esamina quegli aspetti 
temperamentali che hanno rilevato una maggior abilità predittiva a lungo termine per lo 
sviluppo psicologico. Le scale descrivono la combinazione di caratteristiche importanti del 
bambino e la percezione di queste da parte del genitore, elementi che influenzano il buon 
adattamento tra i due. Il Dominio del genitore esamina i principali aspetti di lui e le 
variabili dei contesti familiari che sono state identificate come quelle di maggior impatto 
sulle capacità di essere un caregiver competente per il proprio bambino. 
Il PSI fornisce una misura dell’ampiezza relativa allo stress nel sistema genitore-bambino 
che può essere usata fin dal primo mese di vita del figlio. La sua costruzione è stata guidata 
da un modello teorico secondo cui lo stress totale sperimentato da un genitore può essere 
funzione di certe sue caratteristiche salienti e di quelle del bambino e di variabili 
situazionali direttamente correlate con il proprio ruolo. Gli aspetti dei bambini sono stati 
riassunti in 4 scale collegate al temperamento e 2 riferite alle aspettative dei genitori e al 
loro sentirsi rinforzati dal figlio. Le variabili temperamentali sono dati di fatto e 
comprendono: 
-adattabilità, dà indicazioni sul modo in cui il bambino affronta cambiamenti e transizioni. 
Gli aspetti presentati sono: ostinazione, difficoltà ad abbandonare l’attività in cui è 
impegnato e resistenza passiva. Essi appaiono come comportamenti di evitamento. 
-Richiestività, informa circa la pressione diretta che il bambino esercita sul genitore in 
termini di aggressività, intrusività, richieste di attenzione e accudimento. 
-Umore, che comprende pianto eccessivo, evitamento, depressione che generano rabbia o 
angoscia nel genitore. 
-Distraibilità/iperattività, che provocano una continua sottrazione dell’energia dei genitori 
e richiedono non solo una gestione attiva da parte di questi ultimi ma anche stati di 
vigilanza prolungati ed elevati . 
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Gli altri due aspetti del bambino, accettabilità e rinforzo ai genitori, rappresentano fattori 
interattivi che implicano un impatto sulla personalità del genitore e sul suo senso di sé: 
-accettabilità, indica quanto il bambino risponda alle aspettative dei genitori. Orienta sulle 
dimensioni di desiderabilità sociale possedute o meno dal bambino. 
-Rinforzo ai genitori, indica il grado con cui l’interazione genitore bambino produce una 
risposta affettiva positiva nei genitori e si sviluppa in funzione sia dei segnali emessi dal 
figlio sia delle capacità del genitore di comprenderli accuratamente. È determinante nella 
motivazione a mantenere l’interesse e ad accudire il bambino. 
Le componenti del modello relative alla personalità e alla patologia dei genitori consistono 
nelle sottoscale: 
-Depressione che valuta il grado con cui l’energia fisica e la disponibilità emotiva del 
genitore verso il bambino risultano compromesse e l’impatto del suo senso di colpa. 
-Competenza, esamina il grado di competenza del genitore in relazione al proprio ruolo che 
implica come saper gestire il comportamento del figlio e sentirsi a proprio agio nel 
prendere decisioni su quando e in che modo disciplinarlo. 
-Attaccamento genitoriale, valuta quanto sia motivato il genitore all’adempimento del 
proprio ruolo e l’investimento intrinseco su questo compito. 
Le 4 sottoscale situazionali sono: 
-Stato coniugale, valuta il supporto emotivo e materiale per sostenere le funzioni connesse 
all’esercizio della genitorialità. Determina anche il grado di conflittualità nella relazione tra 
coniugi. 
-Isolamento, esamina l’isolamento sociale del genitore e la disponibilità di supporti sociali 
a suo sostegno. 
-Salute, valuta l’impatto dello stato di salute fisica attuale del genitore in relazione alla sua 
capacità di soddisfare i compiti del proprio ruolo. 
-Restrizione di ruolo, esamina l’impatto di essere genitori sulla libertà individuale e su altri 
ruoli. 
La scala Life Stress è inclusa nella forma estesa del PSI come misura opzionale dei fattori 
complessivi situazionali che moderano o accentuano lo stress genitoriale come perdita del 
lavoro o un lutto. 
La forma breve del PSI deriva dalla estesa e gli item sono gli stessi anche se di numero 
inferiore (36). È stata sviluppata per la necessità di un valido strumento da poter 
somministrare in dieci minuti. Essa genera un punteggio totale e 3 sottoscale che sono: 
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-Distress genitoriale (PD parental distress). Per distress si intende l’insieme dei fattori 
biopsicosociali come ansia, disagio, tensione psicologica ed emozionale, coping 
negativo/maladattivo agli eventi stressanti esogeni ed endogeni, incompetenza emotiva 
etc.. che vanno a distorcere la normale reazione fisiologica ad uno stressor predisponendo 
il soggetto ad alte vulnerabilità psicologiche, socio-relazionali ecc…in questo caso si 
riferisce ad alcune componenti dell’essere genitore come alterato senso di competenza, 
restrizione su altri ruoli sociali, conflitto con il coniuge, mancanza di supporto sociale e 
depressione. Alcuni esempi di items riguardano il percepire di non essere in grado di far 
fronte bene alle situazioni e di sacrificare molto la propria vita per i bisogni del figlio, non 
riuscire a fare cose nuove, essere meno interessato alla gente, sentirsi solo e meno capace 
di divertimento. 
-Interazione genitore bambino disfunzionale (P-CDI, Parent Child Dysfunctional 
Interaction): valuta il grado con cui il genitore percepisce il figlio come non rispondente 
alle sue aspettative e quanto le interazioni con lui non lo rinforzano come genitore, in che 
misura lo avverte come elemento negativo nella propria vita sentendosi da lui sfruttato o 
respinto o avvertendolo come estraneo. La scala include items che chiedono al genitore se 
il bambino sorride meno di quanto si aspettano e rispetto agli altri, se ha difficoltà ad 
abituarsi alle novità e a imparare, se fa cose che lo gratificano, se prevedeva di provare per 
lui sentimenti di maggior calore di quelli che realmente sperimenta e come si definisce nel 
suo ruolo, cioè più o meno bravo.  
-Bambino Difficile (DC, Difficult Child): alcune caratteristiche del comportamento del 
bambino che lo rendono facile o difficile da gestire e che possono essere di origine 
temperamentale ma includono anche pattern comportamentali acquisiti di sfida, 
disobbedienza e richiestività. Il genitore ha difficoltà nel porre dei limiti e nel ricercare la 
collaborazione del figlio. Si chiede nei vari items se il bambino piange e si irrita, è di 
cattivo umore, reagisce duramente a ciò che non gli piace, se è difficile regolare il suo 
sonno e la sua alimentazione e convincerlo a smettere di fare o iniziare qualcosa, quali 
sono i suoi comportamenti che infastidiscono di più e in che misura viene definito 
problematico.  
-Risposta Difensiva (DIF): grado con cui il genitore risponde con tendenza a dare una 
immagine più favorevole di sé, minimizzando le indicazioni relative a problemi o stress 
nella relazione con il bambino. 
La forma breve del PSI ha il suo modello teorico che non è solo una versione semplificata 
di quello originale ma evidenzia una più diretta influenza dell’interazione genitore 
124 
 
bambino disfunzionale sul conseguente comportamento genitoriale. Essa è costituita da un 
modulo di autoscoring in cui a ciascun item il soggetto risponde tra 5 opzioni per indicarne 
il grado di compromissione. La risposta difensiva viene valutata all’inizio sommando 7 
item significativi, dopodiché si procede al calcolo dei punteggi delle sottoscale ciascuna 
costituita da 12 item e dello stress totale che non include il punteggio DIF. Dai risultati 
grezzi si ottengono i percentili. In generale il range normale è tra 15 e 85 percentile. Per la 
DIF un grezzo sotto 10 o un percentile inferiore a 15 suggerisce: 
-il genitore sta cercando di rappresentarsi come assai competente, privo di stress emotivi 
che sono normalmente associati alla genitorialità; 
-non investe nel ruolo di genitore e quindi non sperimenta gli stress comunemente connessi 
alla cura di un bambino; 
-è di fatto una persona molto competente che riesce a gestire bene le responsabilità di 
genitore e ha ottime relazioni con gli altri, compreso il coniuge. 
La scala non indica quale di queste tre ipotesi possa essere riferibile ad un caso particolare; 
il punteggio va analizzato in relazione ad altre informazioni ottenute sull’individuo. 
(A.Guarino et al. , 2008) 
L’analisi statistica della presente ricerca è stata eseguita utilizzando test non parametrici 
basati sui ranghi, di Wilcoxon per i campioni appaiati, di Mann-Whitney per i non appaiati 
e l’Rho di Spearman per le correlazioni, con p significativo se inferiore a 0,05 in tutti; la 







In questo lavoro di ricerca, per rispondere ai quesiti posti tra gli obiettivi dello studio sono 
stati utilizzati gli strumenti metodologici descritti nel paragrafo precedente allo scopo di: 
1) valutare le funzioni cognitive dei 14 bambini Down seguiti all’I.R.C.C.S Stella Maris 
nella fascia di età 36-48 mesi attraverso il test WIPPSI e confrontarle con quelle delle scale 
Griffiths a 12 mesi per capire se il livello intellettivo sia rimasto stabile nel tempo o meno 
e se coloro che hanno effettuato il Massaggio Infantile abbiano raggiunto punteggi 
maggiori degli altri riceventi solo il counselling. 
Per facilitare l’analisi dei dati si riportano di nuovo i risultati a 12 mesi (solo i quozienti) 
seguiti dai valori di QIV, QIP e QIT a 36-48 mesi. Inoltre si aggiungono le valutazioni 
cognitive tramite WIPPSI a 36-48 mesi dei controlli non seguiti all’I.R.C.C.S Stella Maris 
che non hanno eseguito né il massaggio né il counselling. 
I 3 gruppi di bambini Down sono stati chiamati: 
A= Massaggio Infantile+counselling 
B= solo counselling 








Griffiths A A B C D E totale 
T C <50 81 59 51 <50 55 
R F 65 93 85 95 89 84 
A K 65 56 85 79 68 69 
MC L 50 90 90 50 76 71 
M P 57 85 64 66 76 68 
I P 105 105 78 106 93 96 
S S 65 60 71 95 84 73 
M T 77 85 85 79 89 82 
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R C 65 85 92 106 76 83 
G D 59 62 66 77 56 61 
M F 89 73 85 68 68 76 
L L 73 89 78 84 89 82 
D M 81 85 89 84 89 85 
V P 61 81 86 83 88 79 
Tabella 11.2 Griffiths a 12 mesi gruppo B 
 
WIPPSI A QIV QIP QIT 
T C 62 70 62 
R F 86 71 76 
A K n n n 
MC L 49 57 49 
M P 73 70 69 
I P 83 71 74 
S S 75 71 69 
M T 81 74 74 
Tabella 11.3 WIPPSI 36-48 mesi gruppo A. 
WIPPSI B QIV QIP QIT 
R C 72 90 78 
G D 75 84 76 
M F 40 50 40 
L L 81 87 81 
D M 78 74 73 
V P 83 93 86 
Tabella 11.4 WIPPSI 36-48 mesi gruppo B. 
WIPPSI C QIV QIP QIT 
L C 45 59 46 
G F 83 61 69 
S L 47 49 43 
M M 58 65 57 
M PI 49 45 44 
L S 56 85 71 
M S 69 68 64 
M V 69 71 66 
Tabella 11.5 WIPPSI 36-48 mesi gruppo C. 
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La media dei quozienti totali della Griffiths a 12 mesi del gruppo A+B calcolata 
escludendo la bambina massaggiata di cui mancano i dati a 36-48 mesi, quindi su 13 
soggetti, è 76, 54. 
Le medie dei quozienti WIPPSI a 36-48 mesi del gruppo A+B di 13 casi sono: 
QIT=69,77            QIV=72,15           QIP=74 
 
Quindi i valori sono alti rientrando QIV e QIP nei limiti inferiori della norma mentre QIT 
poco sotto di essa, con il profilo tipico dei bambini Down ossia QIP maggiore di QIV. 
Dal confronto con il test di Wilcoxon delle medie dei quozienti totali Griffiths a 12 mesi e 
di quelle WIPPSI a 36-48 è emerso che, per quanto riguarda il funzionamento cognitivo, 
l’intero campione comprensivo dei gruppi A e B è rimasto stabile nel tempo. 
 
 
QS= quoziente di sviluppo globale medio nelle scale Griffiths a 12 mesi. 
QI= quoziente intellettivo totale medio a 36-48 mesi. 
Grafico 11.1: continuità del funzionamento cognitivo dai 12 ai 36-48 mesi del gruppo 
A+B. 
 
Si è cercato inoltre di verificare se la scala C a 12 mesi abbia un ruolo predittivo per il QIV 
a 36-48 correlando i loro punteggi con l’Rho di Spearman ma non si è riscontrata alcuna 
significatività; la medesima conclusione è stata tratta eseguendo questo tipo di statistica tra 
le scale B, D ed E a 12 mesi e QIP a 36-48 considerando però che il valore in D è ai limiti 
della significatività con p=0,063. 
Le medie dei risultati WIPPSI a 36-48 mesi del gruppo C di 8 soggetti sono: 
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QIT=57,50            QIV=59,50         QIP=62,87 
Per cui questi bambini rientrano nell’area del ritardo lieve (50-70) con la medesima caduta 
delle prestazioni verbali rispetto a quelle di performance osservata nei precedenti. 
Le medie dei quozienti WIPPSI a 36-48 mesi del gruppo A di 7 casi sono: 
QIT=67,57            QIV=72,71           QIP=69,14 
Si noti come i dati non seguano il profilo tipico poiché QIV è maggiore di QIP. 
Le medie del gruppo B di 6 soggetti sono: 
QIT=72,33             QIV=71,50              QIP=79,66 
Quindi i punteggi di QIT e QIP sono leggermente migliori nei non massaggiati arrivando a 
rientrare il primo nei limiti inferiori della norma e il secondo in prossimità dell’intervallo 
medio della stessa che ha la soglia a 80; invece nel valore di QIV i due gruppi sono molto 
simili con A in vantaggio di circa un punto ed entrambi nel range dello standard, poco 
sopra 70 che è il valore al di sotto del quale si parla di ritardo. Si nota come nei 
massaggiati il profilo non è quello tipico, superando QIV il QIP.  
Lo studio dei dati non appaiati sulle abilità intellettive con il test di Mann-Whitney ha 





Comparando, sempre con lo stesso test, i risultati WIPPSI a 36-48 mesi del gruppo A+B 
con quelli del C si è ottenuta una differenza statisticamente significativa (p=0,038) con il 
campione seguito secondo il protocollo Stella Maris nettamente in vantaggio rispetto al 
controllo che riceve in questo istituto solo valutazioni ambulatoriali, i cui quozienti medi 




Grafico 11.2 confronto dello sviluppo cognitivo a 36-48 mesi del gruppo A+B con il C. 
 
2) Verificare se le capacità di adattamento e socio-emozionali a 36-48 mesi risultino 
migliori nel gruppo A rispetto al B attraverso la somministrazione del questionario Bayley 
ai genitori; inoltre confrontare i risultati della porzione del test riguardante le abilità 
adattive di tutti i 14 bambini a 12 mesi con le stesse valutazioni a 36-48 mesi allo scopo di 
osservane l’andamento nel tempo. 
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Si riportano quindi di nuovo i valori a 12 mesi e i nuovi a 36-48 mesi: 
sogg 










7 7 5 6 6 9 3 10 6 2 61 67 82 83 70 
R F 
7 8 7 6 5 11 7 8 7 5 71 77 82 93 76 
A K 
10 9 6 5 8 6 5 4 5 4 62 68 76 71 77 
MC 
L 9 6 8 6 8 10 5 9 3 5 69 75 90 77 74 
MP 
7 6 6 5 4 8 6 5 7 2 56 65 71 83 68 
I P 
6 9 8 5 4 10 4 7 8 13 74 80 79 93 70 
S S 
n n n n n n n n n n n N n n n 
M T 
6 12 6 6 4 5 3 5 6 5 53 63 69 71 67 
R C 
10 5 8 6 9 9 4 12 10 7 87 90 99 96 83 
G D 
5 8 5 4 4 5 5 6 5 8 52 78 86 68 92 
M F 
6 7 9 7 9 8 7 9 8 7 78 84 86 87 83 
L L 
5 10 4 8 6 9 4 10 13 7 73 79 73 105 63 
D M 
7 8 9 6 9 8 3 9 4 6 71 77 88 74 79 
V P 
8  7 6 5 8 5 9 8 5 69 75 86 87 73 













9 95 7 6 8 6 4 6 3 8 8 9 65 71 84 80 65 
R F 
7 85 5 6 5 9 8 6 4 7 7 8 65 71 69 77 77 
A K 
n n 4 3 4 6 4 6 3 4 6 5 45 59 59 74 61 
MC L 
10 100 7 7 8 8 6 8 4 9 7 11 75 81 86 83 61 
M P 
10 100 8 8 7 9 7 7 4 7 9 6 72 78 82 87 79 
I P 
11 105 8 6 10 6 6 8 4 7 7 8 70 76 88 83 70 
S S 
6 80 4 4 5 5 4 5 2 4 4 2 39 56 61 65 59 
M T 
8 90 7 5 6 12 7 7 4 8 9 10 75 81 79 87 79 
R C 




8 90 7 7 10 9 8 7 4 7 7 11 77 83 86 80 79 
M F 
5 75 3 4 4 6 4 5 2 5 3 7 43 58 59 62 61 
L L 
14 120 9 10 9 12 9 9 6 9 7 11 91 93 93 87 94 
D M 
9 95 7 8 7 8 4 9 4 8 7 7 69 75 82 87 73 
V P 
11 105 9 8 6 7 7 8 5 12 11 8 81 86 93 96 77 
Tabella 11.7 Bayley 36-48 mesi. 
131 
 
Considerando tutto il gruppo A+B le medie dei punteggi scalati e compositi a 36-48 mesi 
sono le seguenti: 
socioemozionale pc calcolato su 13 casi per mancanza di un dato:96,15; 














Gac pc 76,64 
Conc pc 80,28 
Soc pc 82,93 
Pr pc 75,07 
 
dai compositi si osserva come nel socio-emozionale questi soggetti si avvicinano molto al 
campione normativo essendo la media poco sotto 100, quindi entro sicuramente la 
deviazione standard. Nel Gac pc invece il valore risulta inferiore a 85, limite minimo della 
stessa, con il dominio sociale che predomina sul concettuale e infine sul pratico come 
riscontrato a 12 mesi. Per i punteggi scalati le aree in cui sono state raggiunte le prestazioni 
migliori ed entro la deviazione standard risultano in ordine decrescente: hl, mot; sd, soc e 
ls al pari e fa; hl e mot sono aumentate molto rispetto ai 12 mesi, piuttosto stabili le altre. 
Quindi a 36-48mesi il funzionamento adattivo nell’area del Vivere in Casa e Motorio è ad 
un livello discreto, diversamente da quanto si osservava a 1 anno di età mentre nelle scale 
Autocontrollo, Sociale, Gioco e Competenze Prescolari i risultati confermano i precedenti. 
Invece in Comunità e in Comunicazione questi bambini a 36-48 mesi si allontanano di più 
dalla media del campione normativo rispetto a quando avevano 12 mesi, scendendo sotto i 
limiti della deviazione standard. L’area Autonomia resta un punto di debolezza ed ancora 
più forte con un calo dei valori medi; stabili ad un basso livello le prestazioni nell’ambito 




Grafico 11.3 profilo Bayley a 36-48 mesi del gruppo A+B. 
L’analisi dei dati appaiati di Wilcoxon del gruppo A+B ottenuta confrontando i risultati 
medi nel funzionamento adattivo a 12 mesi con quelli a 36-48 (calcolata su 13 casi) ha 
dimostrato che le prestazioni sono rimaste stabili nel tempo. 
 
 
Grafico 11.4 stabilità da 12 mesi a 36-48 mesi del funzionamento adattivo del gruppo 
A+B. 
Le medie del gruppo A e del B a 36-48 mesi a confronto sono le seguenti: 
socio-emozionale pc: A (7 casi)=93,57               B (6 casi)=99,17 
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quindi in questa scala i valori dei due gruppi sono entrambi alti con un leggero vantaggio 
nei non massaggiati. 
Componente adattiva: A=8 soggetti       B=6 soggetti 
 
scale A B 
com 6,25 7,17 
CU 5,63 8,33 
FA 6,63 7,50 
HL 7,63 9,17 
HS 5,75 7,50 
LS 6,63 8,50 
SC 3,50 4,17 
SD 6,75 9,33 
SOC 7,13 7,83 
MO 7,38 8,83 
GAC 63,25 78,33 
GACpc 71,63 83,33 
Conc pc 76,00 86,00 
Soc pc 79,50 87,50 
Pr pc 68,88 81,17 
 
Come si osserva, il composito generale è migliore nei non massaggiati e tra i vari domini la 
differenza più importante è nel pratico, a seguire il concettuale e infine il sociale; infatti 
tutte le medie dei punteggi scalati di A sono inferiori a quelle di B e si riscontra che lo 
svantaggio più alto è nell’area comunità ma anche in vivere in casa e salute e sicurezza 
resta comunque tra i maggiori, nell’autonomia invece è piuttosto leggero. La seconda area 
in cui i massaggiati risultano più in ritardo è l’autocontrollo mentre in competenze 
prescolari e comunicazione lo sono meno; la terza scala in termini di scarto un po’ più 
rilevante tra gruppo A e B è il gioco, invece nella sociale i punteggi medi sono quasi 
uguali. Infine, nella motoria si riscontra una differenza tra le maggiori. 
Il confronto per campioni non appaiati di Mann-Whitney tra A e B a 36-48 mesi non ha 
evidenziato alcuna differenza significativa né alla scala socio-emozionale né alle 
successive. 
3) Valutare i livelli di stress genitoriale a 36-48 mesi dei 14 bambini seguiti all’I.R.C.C.S 
Stella Maris utilizzando il questionario PSI-SF per confrontarli con quelli a 12 mesi 
verificandone così i cambiamenti a distanza di 2-3 anni; inoltre anche al fine di comparare 
i due gruppi A e B a 36-48 mesi e osservare se esistono differenze significative tra i valori 
del padre e quelli della madre. 
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Si mostrano quindi i risultati a 12 e 36-48 mesi: 
 
sogg pPD pPCDI pDC pDIF pTOT mPD mPCDI mDC mDIF mTOT 
T C 
25 25 40 10 25 25 40 35 15 30 
R F 
30 35 25 35 25 75 70 55 65 75 
A K 
n n n n n 75 95 80 95 90 
MC L 
10 20 25 5 10 5 45 15 5 10 
M P 
60 80 100 70 95 60 55 100 70 90 
I P 
1 5 20 1 5 20 35 20 25 15 
S S 
n n n n n n n n n n 
M T 
65 55 45 75 55 45 50 45 45 45 
R C 
55 60 100 45 90 20 50 100 20 90 
G D 
45 80 80 35 75 65 65 45 50 60 
M F 
25 70 85 35 65 30 90 85 35 75 
L L 
25 95 80 35 75 75 75 40 80 70 
D M 
25 90 50 35 55 25 65 95 20 75 
V P 
10 30 20 15 10 5 20 15 10 5 
Tabella 11.8 PSI-SF 12 mesi. 
 
sogg pPD pPCDI pDC pDIF pTOT mPD mPDCI mDC mDIF mTOT 
T C 
75 60 100 60 90 5 35 100 10 60 
R F 
1 25 100 5 60 65 60 100 50 95 
A K 
75 65 95 85 90 65 60 95 75 90 
MC 
L 5 50 100 5 85 5 35 100 5 80 
M P 
65 65 90 80 85 20 60 95 10 75 
I P 
10 30 100 10 80 30 65 100 45 85 
S S 
65 70 100 75 90 65 95 90 50 95 
M T 
30 40 100 30 80 5 35 100 10 75 
R C 
5 20 100 5 60 1 5 100 1 65 
G D 
35 50 95 35 75 15 40 95 15 65 
M F 
70 85 95 60 95 5 70 100 10 90 
L L 
n n n n n 55 30 100 60 85 
D M 
20 40 100 5 75 65 50 90 60 75 
V P 
1 15 100 1 65 1 15 100 1 55 
Tabella 11.9 PSI 36-48 mesi. 
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Le medie dei risultati PSI-SF a 36-48 mesi del gruppo A+B nel padre (13 soggetti per 
mancanza di un dato) e nella madre (14 casi) sono: 
 
scale padre madre 
PD 35,15 28,71 
PCDI 47,31 46,78 
DC 98,08 97,50 
DIF 35,08 28,71 
tot 79,23 77,86 
 
Quindi sia nel padre che nella madre solo il valore DC è oltre 85 ossia superiore allo 
standard per età. Tutti gli altri risultano nel range di normalità con il risultato nel totale più 
alto; per cui a 36-48 mesi anche nelle mamme la scala DC diventa la componente 
maggiore dello stress, invece a 12 mesi era il PCDI. In generale i genitori hanno tutti valori 
più alti a 36-48 mesi rispetto ad un anno. 
La valutazione PSI-SF per campioni appaiati con il test di Wilcoxon (gruppo A+B) nel 
padre che deriva dal confronto delle medie a 12 mesi con quelle a 36-48 ha evidenziato un 
aumento statisticamente significativo dei livelli totali di stress (p=0,025) e della scala 
Difficult Child (p=0,008). In particolare il valore supera l’85 percentile (98,18) in 
quest’ultima, mentre rimane in un range non clinicamente importante (77,27) nel totale. 
Stesso andamento si è osservato nelle madri (DC=98,08 con p=0,005 e stress totale=76,54 
con p=0,032) ma accompagnato da una riduzione statisticamente significativa nelle aree 
Parental Distress (p=0,041) e Parent Child Dysfunctional Interaction (.p=0,019). 
 
 




Grafico 11.6 andamento dello stress nelle madri del gruppo A+B dai 12 ai 36-48 mesi. 
 
Le medie di A (8 casi) a confronto con B (5 casi) sono nel padre: 
padre A B 
PD 40,75 26,20 
PCDI 50,62 42,00 
DC 98,12 98,00 
DIF 43,75 21,20 
TOT 82,50 74,00 
 
Le medie di A (8 casi) e B (6 casi) nella madre sono: 
madre A B 
PD 32,50 23,66 
PCDI 55,62 35,00 
DC 97,50 97,50 
DIF 31,87 24,50 
TOT 81,87 72,50 
 
Sia nel padre che nella madre i valori di stress totale sono superiori nel gruppo A rispetto al 
B pur non arrivando a essere clinicamente importanti perché non superiori a 85. La stessa 
osservazione vale per le scale PD e PCDI, invece nel DC i punteggi sono pressoché uguali. 
Nella madre i valori, tranne il PCDI nel gruppo A, sono tutti leggermente inferiori al padre 
sia nei massaggiati che nei riceventi solo il counselling. 
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Le medie dell’intero campione A+B nei 13 padri confrontate con quelle nelle 14 madri 
confermano quanto osservato confrontando i valori nei gruppi separati, a eccezione del fatto 
che in questo caso risulta maggiore nei padri anche il PCDI, trattandosi di valori medi. 
L’analisi statistica di Mann-Whitney dei dati non appaiati per comparare i livelli di stress nei 
padri del gruppo A rispetto a quelli del B non ha evidenziato differenza significativa; lo stesso 
vale per le madri.  
Per sapere quale dei coniugi sia più stressato è stata eseguita la stessa analisi per campioni non 
appaiati tra madri di A+B e padri di A+B: i risultati non hanno mostrato differenza 
significativa. 
4) Correlare le funzioni cognitive, adattive e socio-emozionali a 36-48 mesi dei 14 soggetti dei 
gruppi A e B con i livelli di stress nei loro genitori a 36-48 mesi per capire se un 
miglioramento del funzionamento dei bambini si accompagni ad una riduzione dei punteggi 
PSI-SF nelle mamme e nei padri. 
5) Valutare se la correlazione negativa esiste anche tra i livelli di stress dei genitori a 12 mesi e 
il funzionamento socio-emozionale e adattivo dei loro figli a 36-48 mesi. 
6) Verificare se esiste correlazione positiva tra il livello intellettivo dei 14 bambini e loro 
funzionamento socio-emozionale e adattivo. 
Le correlazioni della presente ricerca, effettuate attraverso l’Rho di Spearman, sono state 
quindi esaminate tra: 
-funzioni cognitive, socio-emozionale e adattive dei bambini del gruppo A+B a 36-48 mesi e 
scale PSI-SF nei padri e nelle madri a 36- 48 mesi. 
-Scale PSI-SF a 12 mesi del padre e della madre del gruppo A+B e funzionamento socio-
emozionale e adattivo dei loro bambini a 36-48 mesi 
-Funzioni cognitive e socio-emozionali ed adattive del gruppo A+B a 36-48 mesi 
Dai risultati è emerso che esiste una correlazione negativa statisticamente significativa tra 
Quoziente Intellettivo Totale di A+B a 36-48 mesi e Stress totale (p=0,000), Parental Distress 
(p=0,017) e Parent Child Distress Interaction dei padri (p=0,000) e tra Quoziente Intellettivo 
Verbale e le stesse scale PSI-SF (p con totale=0,03 e p con PCDI=0,02) con Parental Distress 
ai limiti (p=0,054); invece per il Quoziente Intellettivo di Performance la significatività si è 
verificata con stress totale (p=0,003) e Parent Child Distress Interaction (p=0,007) ma non con 
Parental Distress. 
Le madri invece non hanno livelli di stress totale significativamente più bassi se i loro figli 
presentano un Quoziente Intellettivo Totale più alto. La correlazione negativa esiste solo 
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tra Quoziente Intellettivo Totale e Parent Child Dysfunctional Interaction (p=0,046) e 
Quoziente Intellettivo di Performance e Parent Child Dysfunctional Interaction (p=0,023). 
Nessuna correlazione negativa significativa è emersa tra il livelli di stress in tutte le scale 
nel padre a 12 mesi e funzionamento adattivo e socio-emozionale del figlio a 36-48. Solo 
due correlazioni positive si sono riscontrate tra stress totale e PD e dominio Pratico (p 
rispettivamente 0,036 e 0,038). Nella madre similmente i livelli di stress totale e nelle varie 
scale a 12 mesi non hanno influenzato il Composito Generale adattivo dei loro figli a 36-48 
mesi, ma è rilevante la presenza di una correlazione negativa significativa tra PCDI a 12 
mesi e dominio Concettuale a 36-48 mesi (p=0,036). 
La stessa analisi eseguita tra i valori PSI-SF e quelli Bayley a 36-48 mesi ha evidenziato 
che esiste correlazione negativa statisticamente significativa tra stress totale nel padre e 
Gac pc (p=0,010) e i 3 domini della componente adattiva (conc pc con p=0,032, soc pc con 
p=0,018 e pr pc con p=0,004); lo stesso dato vale per il PCDI ma in più la correlazione si 
verifica pure con il socio-emozionale: 
 
correlazione padre p 
PCDI-Socio-em. 0.036 
PCDI-Gac pc 0,009 
PCDI-Conc pc 0,008 
PCDI-Soc pc 0,007 
PCDI-Pr pc 0,033 
 
Nella scala PD la significatività è stata raggiunta con GAC pc (p=0,033) e il solo dominio 
Concettuale (p=0,040), con il Sociale ai limiti (p=0,052). Le medesime correlazioni 
negative si sono riscontrate nelle madre con l’unica differenza nel PD che raggiunge la 
significatività solo con GAC pc (p=0,049). 
 
Scale Bayley p con PCDI madre p con stress totale 
madre 
Socio-em 0,011 Non significativo 
Gac pc 0,000 0,017 
Conc pc 0,002 0,017 
Soc pc 0,001 0,009 
Pr pc 0,006 0,099 
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Dall’analisi con L’Rho di Spearman è stata evidenziata una correlazione positiva 
statisticamente significativa tra QIT e QIP di A+B a 36-48 mesi e i risultati nel Composito 
Generale Adattivo e nei tre domini Concettuale, Sociale e Pratico al questionario Bayley. 
QIT-Gac pc  p=0,008 /    QIT-Conc pc  p=0,022 /  QIT-Soc  p=0,037   QIT-Pr  p=0,012 
QIP-Gac pc  p= 0,007 /  QIP-Conc  pc p= 0,022 /   QIP-Soc  p=0,013 /  QIP-Pr p=0,025 
 
7)Valutare se il funzionamento visivo a 6 e 12 mesi dei 14 bambini abbia influenzato lo 
sviluppo cognitivo sia a 12 che 36 -48 mesi. Si riportano quindi anche i risultati dei test 
Teller e Frisby a 6 e 12 mesi. 
 
sogg Acuità 6 mesi Acuità 12 mesi Stereopsi 6 mesi Stereopsi 12 mesi 
T C 4,8 2 7,6 2 
R F 4,8 2 7,7 2 
A  3,5 0 9,6 3 
MC L 4,8 1 7,6 1 
M 5,7 2 10 3 
I 4,8 2 9,6 3 
S 4,5 0 5,7 2 
M 4,8 2 7,6 3 
R 3,5 0 8,9 1 
G 3,5 1 7,6 3 
M 3,5 1 6,3 2 
L 4,8 0 5,7 1 
D 4,8 1 7,7 1 
V 4,8 1 7,6 2 
 
L’analisi statistica con l’Rho di Spearman, è stata eseguita tra Funzioni Visive a 6 e 12 
mesi e i quozienti Griffiths a 12 mesi e WIPPSI a 36-48. 
Nessuna correlazione significativa è emersa tra questi dati, con l’unica eccezione 
rappresentata dalla correlazione positiva tra acuità visiva a 6 mesi e aree Personale-Sociale 
(p=0,018) e Performance (p=0,020) a 12 mesi, a conferma dei riscontri ottenuti dal gruppo 
Stella Maris 2014. 
I risultati della presente ricerca devono essere letti con cautela trattandosi di uno studio 
pilota condotto su un campione piccolo e presentando alcuni dati incompleti per scarsa 
compliance da parte dei genitori. Inoltre, i due gruppi A e B sono stati reclutati in maniera 
non randomizzata, per cui la non significatività dei loro confronti può aver risentito 








Come esposto precedentemente, il funzionamento cognitivo globale, espresso dal 
Quoziente Intellettivo Totale, del campione di 14 bambini che hanno beneficiato della 
presa in carico precoce con counselling e/o Massaggio Infantile a 36-48 mesi è risultato in 
prossimità dei limiti inferiori della norma con Quoziente Intellettivo Verbale e Quoziente 
Intellettivo di Performance entro la stessa ed è caratterizzato dal profilo tipico della 
sindrome di Down con prestazioni di performance migliori delle verbali. I riceventi solo il 
counselling hanno ottenuto valori più alti del gruppo di confronto raggiungendo il 
Quoziente Intellettivo di Performance quasi l’intervallo medio dello standard. I 
massaggiati hanno presentato come quoziente più alto il Quoziente Intellettivo Verbale che 
supera il Quoziente Intellettivo di Performance e leggermente anche il Quoziente 
Intellettivo Verbale dei controlli. Nel gruppo afferente ad altri centri riabilitativi il 
Quoziente Intellettivo Totale si è mostrato inferiore a quello seguito a Stella Maris, 
rientrando nel ritardo lieve come anche il Quoziente Intellettivo Verbale e il Quoziente 
Intellettivo di Performance; inoltre il profilo è risultato rispondere a quello tipico della 
Sindrome di Down. 
Considerando i 14 bambini riceventi counselling e/o Massaggio Infantile si è osservato che 
a 36-48 mesi l’aspetto socio-emozionale è rientrato intorno alla media del campione 
normativo, invece il funzionamento adattivo è rimasto sotto il limite inferiore della 
deviazione standard, anche se non in maniera considerevole con il dominio sociale 
migliore, a seguire concettuale e pratico. Le scale con i punteggi più alti sono state: Vivere 
in casa, Motoria, Autocontrollo, Sociale, Gioco e Competenze Prescolari; quelle con il 
valore basso Autonomia per prima, Salute e Sicurezza, Comunicazione e Comunità, in calo 
rispetto a 12 mesi. I dati del gruppo dei non massaggiati superano quelli dei confronti in 
tutte le aree, soprattutto in Comunità, Autocontrollo e Gioco. Il Composito Generale 
Adattivo a 36-48 mesi è maggiore di quello a 12 mesi. 
Lo stress totale a 36-48 mesi sia nel padre che nella madre è rientrato nella normalità anche 
se con punteggi superiori rispetto ad un anno di età; invece le scale Parental Distress e 
Parent Child Dysfunctional Interaction, sempre con valori sotto 85 percentile, sono 
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risultate in diminuizione. Il Difficult Child è aumentato superando lo standard. In entrambi 
i coniugi lo stress totale, Parental Distress e Parent Child Dysfunctional Interaction sono 
risultati maggiori nei massaggiati, invece il Difficult Child si è mostrato il medesimo nei 
due gruppi. I valori di stress delle madri sono diventati leggermente più bassi di quelli dei 
padri, in tutte le scale a eccezione del Difficult Child, in cui i punteggi sono pressoché 
uguali, anche se, nel solo gruppo dei massaggiati, il Parent Child Dysfunctional Interaction 
è maggiore nelle mamme. 
L’analisi statistica con test non parametrici ha verificato la significatività dei confronti tra 
le medie descritti nei risultati; ma si ricorda che risente di alcune carenze come la scarsa 
numerosità del campione, la mancanza di dati e il reclutamento casuale dei gruppi; quindi 
le conclusioni tratte dalla presente ricerca devono essere lette alla luce di questi fattori. 
Nel campione dei 14 bambini seguiti all’I.R.C.C.S Stella Maris il funzionamento cognitivo 
è rimasto stabile nel tempo con un lieve decremento, attribuibile probabilmente ad un 
effetto dell’accrescimento in quanto i bambini Down non progrediscono come gli altri con 
sviluppo tipico. 
I massaggiati e i riceventi solo il counselling a 36-48 mesi non differiscono 
significativamente nelle abilità intellettive. Importante è il fatto che i punteggi sono molto 
alti arrivando il Quoziente di Performance dei non massaggiati vicino all’intervallo medio 
della normalità e ai limiti della significatività (p=0,052) per essere migliore rispetto ai 
confronti; se si considera, come esposto sopra, che la scala D a 12 mesi è prossima ad 
essere predittiva di esso, sembra che il vantaggio delle prestazioni di performance dei non 
massaggiati dipenda dalla migliore coordinazione occhio-mano a 12 mesi che ha preparato 
i bambini ad acquisire una buona organizzazione visivo-motoria a 36-48 mesi. Nei non 
massaggiati il Quoziente Intellettivo Verbale è più basso del Quoziente Intellettivo di 
Performance riflettendo il profilo tipico della Sindrome di Down; lo stesso non si può dire 
per l’altro gruppo in cui il Quoziente Intellettivo Verbale supera il Quoziente Intellettivo di 
Performance e anche leggermente il Quoziente Intellettivo Verbale dei precedenti, a 
indicare che il Massaggio Infantile eseguito nei primi sei mesi possa essere in grado di 
favorire la capacità di comprendere ed esprimere il linguaggio a 36-48. Questa 
osservazione è in linea con i risultati Griffiths a 12 mesi in cui si ricorda che nelle aree 
Personale-sociale ed Performance i massaggiati erano in vantaggio: a questa età il bambino 
per comunicare sfrutta prevalentemente il canale non verbale, in particolare visivo, che gli 
è utile sia nell’adattamento sociale e nella relazione con la madre sia nella performance 
dove si richiede prontezza a rispondere. Come emerso dall’analisi del presente campione le 
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scale Personale-sociale ed Performance non hanno ruolo predittivo per il Quoziente 
Intellettivo di Performance a 36-48 mesi: si spiegherebbe così il motivo per cui in tale 
quoziente i massaggiati hanno uno svantaggio notevole; si pensi infatti che 3 anni la vista e 
altri sensi devono essere coordinati con le abilità motorie, carenti in questi bambini rispetto 
ai riceventi solo il counselling, nell’esecuzione dei test di performance. I massaggiati 
mantengono però una buona capacità nella comprensione di ciò che viene loro richiesto o 
insegnato, indice di uno sviluppo adeguato della memoria a lungo termine. 
Il gruppo di bambini seguito presso l’I.R.C.C.S Stella Maris è risultato significativamente 
in vantaggio rispetto al campione afferente ad altri centri riabilitativi. Se si considera che 
quest’ultimo non ha caratteristiche anamnestiche e di ambiente socioculturale diverse 
dall’altro e che è stato selezionato escludendo alcuni soggetti non in grado di saturare le 
scale psicometriche, i risultati suggeriscono che la presa in carico precoce accompagnata al 
counselling bimensile nel primo anno costituisce già di per sé una forma di arricchimento 
ambientale in grado di migliorare il funzionamento cognitivo dei bambini anche a distanza 
di 2 anni. Come evidenziato dal lavoro del team Stella Maris (G. Purpura et al. , 2014) il 
Massaggio Infantile incrementa l’efficacia del counselling significativamente sullo 
sviluppo delle Funzioni Visive a 6 mesi ma anche in quello delle cognitive a 9 mesi e solo 
in Personale-sociale e Performance a 12 mesi, pur in maniera non statisticamente 
dimostrata. Anche in questo studio, per quanto concerne le scale Griffiths ad un anno, i 
risultati erano gli stessi dei precedenti, e dall’analisi è emerso che il massaggio infantile 
non ottiene vantaggi significativi a distanza di tempo, ossia a 36-48 mesi, nei Quoziente 
Intellettivo Totale ma si deve considerare che le variabili coinvolte nella valutazione 
cognitiva sono molte e non controllabili, di tipo genetico, casuale, culturale, oltre alla 
sensibilità dei test utilizzati, la scarsa numerosità del campione e la mancanza di alcuni 
dati. Inoltre si ricorda come in questo lavoro sono stati casualmente raggruppati bambini 
massaggiati con caratteristiche anamnestiche che possono averne ritardato lo sviluppo 
soprattutto motorio, condizionando quindi prestazioni di performance, rispetto ai controlli, 
peggiori, ai limiti della significatività. Rimane il fatto che il loro Quoziente Intellettivo 
Verbale, nonostante queste variabili, si è dimostrato invece leggermente migliore pur senza 
evidenza scientifica. Quindi dovremmo chiederci quali risultati si sarebbero ottenuti se i 
due gruppi fossero stati randomizzati come nella ricerca del team Stella Maris 2014. 
L’analisi statistica ha verificato che il funzionamento adattivo è rimasto stabile nel tempo 
ma si nota un leggero miglioramento non significativo nel Composito Generale Adattivo; 
tra i domini, un piccolo peggioramento nel concettuale, stabile il pratico, di poco in salita il 
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sociale. Come si è osservato dalle medie dei punteggi scalati il progresso è stato raggiunto 
nelle scale Vivere in casa e Motoria invece in Comunità e Comunicazione le abilità si sono 
riscontrate in caduta a indicare che con l’accrescimento, in queste due aree, i soggetti della 
presente ricerca non hannoprogredito; infatti a 12 mesi la differenza con i coetanei normali 
è evidente ma meno che a 36-48, in quanto molti items richiedono capacità in contesti che 
un bambino, anche con sviluppo tipico, non è ancora in grado di acquisire ad un anno di 
età come imparare il numero telefonico di casa o a modulare le conversazioni, assumere 
comportamenti appropriati nelle cerimonie, al cinema o ai negozi. Comunità e 
Comunicazione insieme a Salute e Sicurezza e Autonomia, anch’essa con valore in calo nel 
tempo e il più basso tra tutti, costituiscono aree di debolezza come esposto nel paragrafo 
sui risultati. Però, a differenza delle funzioni cognitive che sono rimaste stabili ma in 
leggero decremento, il Composito Generale Adattivo si è mostrato in salita, pur in maniera 
non significativa, per il miglioramento nelle abilità quotidiane in ambito domestico e nella 
scala motoria; il primo dato è quindi in linea con la letteratura che evidenzia la maggior 
efficienza della memoria implicita dei bambini Down e il suo buon uso nel contesto 
familiare. Nel movimento il progresso è probabilmente attribuibile all’età perché a 3-4 
anni, nel presente campione, la deambulazione autonoma è stata raggiunta da tutti i 
soggetti per cui hanno potuto emergere abilità più complesse come il correre e salire o 
scendere le scale. In effetti, secondo la letteratura e in particolare la ricerca di Bargagna et 
al. 2004 citata nella parte teorica, le capacità adattive possono progredire in un ambiente 
sufficientemente stimolante. 
I gruppi di bambini massaggiati e non a 36-48 mesi non differiscono significativamente né 
sulla scala socioemozionale né sulla componente adattiva. Di rilievo è il fatto che in 
entrambi il valore medio nel composito socio-emozionale è molto alto, quasi a 100 nei non 
massaggiati, quindi in prossimità della media del campione normativo. Questo indica che 
la presa in carico precoce insieme al counselling nel primo anno di vita e il massaggio 
infantile hanno una forte positiva ricaduta nelle capacità del bambino a 36-48 mesi di 
esprimere emozioni ed esigenze, interesse a relazionarsi con i genitori e i compagni per 
giocare, conversare e ricevere stimoli di tipo tattile come l’essere coccolato e dondolato ed 
anche nella sensibilità verso suoni o oggetti colorati e nel saper autoregolare il proprio 
comportamento secondo l’approvazione dell’adulto. 
Nella componente adattiva i massaggiati a 36-48 mesi sono in leggero svantaggio in tutte 
le scale, diversamente da quanto osservato a 12 mesi ossia una superiorità nel Gioco e nella 
Comunicazione; ciò può essere attribuibile al diverso ruolo che la vista svolge a 12 mesi 
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rispetto ai 36-48 nel favorire abilità in queste due aree, come evidenziato anche nella 
discussione dei risultati sulle funzioni cognitive alla Griffiths in cui si ricorda che i 
massaggiati andavano meglio nel Personale -Sociale e Performance. A 3-4 anni vengono 
richieste altre competenze più complesse, oltre le sensoriali, che a 12 mesi, come detto 
sopra, i bambini normali spesso non hanno come parlare di un argomento, terminare in 
modo appropriato le conversazioni, per quanto concerne la Comunicazione; nella 
Comunità addirittura il gruppo dei non massaggiati è risultato ai limiti della significatività 
per essere migliore del confronto (p=0,052) ed anche qui si può affermare che difficilmente 
a 12 mesi nello sviluppo tipico vengono completati items esploranti l’interesse verso 
attività fuori casa come la libreria o il ristorante e la capacità di avere nei luoghi pubblici 
comportamenti appropriati. In effetti nella Bayley è richiesto ai genitori di non compilare 
questa e le scale Competenze Prescolari e Vivere in Casa se l’età del bambino è inferiore 
ad un anno. 
Quindi a 36-48 mesi la differenza tra massaggiati e non massaggiati nel funzionamento 
adattivo emerge maggiormente pur in maniera non significativa e a sfavore dei primi, ma si 
devono ricordare le numerose variabili precedentemente citate anamnestiche, culturali, 
casuali, genetiche e temperamentali che possono essere coinvolte in questo generale 
ritardo; di rilievo è che il Composito Generale Adattivo medio dei non massaggiati è poco 
sotto la deviazione standard ed entro di essa nei domini Sociale, Concettuale e Pratico, in 
decrescendo come valori. Tra gli scalati i punteggi sono tutti normali a eccezione di 
Autonomia con i più alti in Autocontrollo e Vivere in Casa; alla soglia della normalità sono 
Comunicazione e Salute e Sicurezza. Nei massaggiati sempre il Sociale va meglio del 
Concettuale e infine del Pratico, ma tutti i valori sono sotto la deviazione standard. 
Il funzionamento adattivo dell’intero campione non si può quindi considerare così scarso 
rispetto alla normalità soprattutto nel dominio Sociale. Se si considera che i due gruppi nel 
socio-emozionale vanno entrambi benissimo si può affermare che il Protocollo Stella 
Maris consente a 36-48 mesi buone competenze soprattutto nell’interesse alla relazione 
con gli altri e a saperla gestire positivamente, nell’autocontrollo e nell’aiutare in casa ma 
anche nelle abilità motorie. Restano carenti l’autonomia nel mangiare, bere e vestirsi, 
igiene personale, l’essere coscienti dei propri problemi di salute e dei pericoli fisici e 
alcuni aspetti comunicativi probabilmente legati alla generica difficoltà nel linguaggio 
espresso descritta in letteratura sulla sindrome di Down. Questi ultimi fattori possono 
derivare dalla disabilità stessa insieme a certe caratteristiche temperamentali, anamnestiche 
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e molte altre variabili che rendono i bambini della presente ricerca maggiormente 
vulnerabili. 
Nei padri e nelle madri si è osservato un aumento statisticamente significativo dei livelli 
totali di stress e della scala Difficult Child dai 12 ai 36-48 mesi, con valori oltre la 
normalità solo nella seconda. Nella madre questi riscontri si sono accompagnati ad una 
riduzione significativa del punteggio in Parental Distress e Parent Child Dysfunctional 
Interaction; un calo del valore in queste ultime scale è presente in forma lieve anche nei 
padri considerando però che la loro analisi è stata eseguita su soli 11 soggetti per mancanza 
di dati. Il motivo dell’aumento dei livelli totali di stress è probabilmente ancora effetto 
dell’accrescimento: i bambini ad un anno spesso non camminano, sono poco vivaci, non 
parlano, quindi meno impegnativi e le loro caratteristiche temperamentali e 
comportamentali non sono pienamente evidenti. A 36-48 mesi, acquisite più tappe sul 
piano linguistico e motorio, la diversità dai normali nei profili di sviluppo, soprattutto 
verbale, e la personalità si mettono maggiormente in evidenza incrementando il livello di 
stress nei genitori. La scala Parental Distress risultava la componente minore a 12 mesi sia 
nel padre che nella madre e continua ad esserlo anche a 36-48 mesi con una caduta 
statisticamente significativa dei valori nelle mamme a indicare che i genitori hanno 
ricevuto l’effetto positivo di una buona comunicazione della diagnosi, ulteriormente 
rafforzato dalla presa in carico precoce accompagnata dal counselling e dal Massaggio 
Infantile. Quindi questi interventi sarebbero globalmente in grado di incrementare il loro 
senso di competenza, migliorare la relazione coniugale, l’umore in termini di ansia e 
depressione e lo stress connesso alla restrizione in altri ruoli sociali. La riduzione del 
valore a 3-4 anni è ancora probabilmente conseguenza, oltre che dei fattori suddetti, di un 
effetto abitudine esercitato dal corso del tempo che affievolisce il distress generato 
dall’impatto iniziale con la disabilità; l’altra componente coinvolta può essere 
rappresentata dall’osservare il buon adattamento socio-emozionale del bambino che lo 
rende, a questa età, quando comincia le prime relazioni con gli altri, ben accettato dai 
compagni. I padri hanno avuto una riduzione nel Parental Distress non significativa 
presumibilmente perché in genere si occupano meno dei figli sperimentando così anche 
una più bassa percezione dei loro miglioramenti. Lo stesso motivo può essere all’origine 
del fatto che il valore nel Parent Child Dysfunctional Interaction a 12 mesi rappresentava 
nella madre la scala con il punteggio più alto e non nel coniuge, infatti è lei che interagisce 
di più con il figlio notandone i sorrisi, la capacità di adattarsi a nuove situazioni, di 
mostrare piacere nella relazione e può valutare quanto questa la gratifichi e il grado di 
146 
 
vicinanza e calore che sente di provare per il bambino. Inoltre si deve considerare 
l’importanza in questa scala dell’impatto iniziale con la disabilità: come citato nella parte 
teorica, in letteratura si parla di “ferita narcisistica” che il genitore sperimenta 
confrontando il figlio reale con l’ideale capace di generare una serie di reazioni emotive in 
grado di compromettere il rapporto con lui. Quindi pur avendo ricevuto una buona 
comunicazione della diagnosi di Sindrome di Down, che ha contribuito a ridurre il Parental 
Distress, lo Stress totale della madre a 12 mesi era legato soprattutto al non sentirsi 
rinforzata dalla interazione con il figlio ma sempre considerando che i valori non 
superavano l’85 percentile nel Parent Child Dysfunctional Interaction. A 36-48 mesi il calo 
significativo in questa scala nella madre e lieve nel padre nonostante l’aumento dei livelli 
totali di stress, è probabilmente conseguenza del superamento di questa fase iniziale 
favorito dall’intervento precoce secondo il Protocollo Stella Maris, insieme ancora 
all’abitudine data dal trascorrere del tempo e allo sperimentare l’adattamento così alto del 
bambino nel socio-emozionale. 
Si può affermare dunque che, in questo campione, la presa in carico precoce con il 
counselling ed il Massaggio Infantile ha dimostrato di aver aiutato i genitori, in particolare 
la madre, ad accettare la disabilità, vedendola in maniera più positiva, non solo fonte di 
sofferenza, anche a distanza di 2-3 anni perché ha alleviato il distress individuale e quello 
legato ad una relazione disfunzionale con il figlio, in maniera scientificamente provata. 
La ragione dell’aumento significativo nella scala Difficult Child sia nel padre che nella 
madre fino a valori clinicamente importanti (oltre 85 percentile) a 36-48 mesi è legato, 
come già riferito a proposito dello Stress totale, all’età che mette maggiormente in 
evidenza la diversità dai coetanei con sviluppo tipico e comportamenti non ben valutabili 
ad un anno come intolleranza alle frustrazioni, irritabilità, ritmi sonno-veglia e alimentari 
di difficile controllo, iperattività, ostinazione, oppositorietà. Infatti nel funzionamento 
adattivo i bambini di questo campione non hanno ottenuto valori alti come nel socio-
emozionale risultando a 36-48 mesi carenti nelle aree autonomia, Comunità, Salute e 
Sicurezza e Comunicazione. Sembra quindi che i genitori percepiscano il figlio meno 
collaborativo e difficile da gestire in aspetti come la regolazione del sonno e della 
nutrizione, il fargli capire quali sono le situazioni pericolose per la sua salute e il curarlo in 
caso di malattia; anche alcuni comportamenti da tenere in pubblico e durante le 
conversazioni si sono mostrati non ben appropriati. Forse l’essere così evoluti nel socio-
emozionale accentua l’intraprendenza e l’iperattività di questi bambini che, insieme a certe 
caratteristiche temperamentali, li fanno percepire come difficili ai loro genitori. Alcuni 
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aspetti personologici descritti in letteratura come la maggior socievolezza ma anche 
dipendenza dall’adulto e diffidenza nei primi contatti sono abbastanza il linea con il profilo 
nella Bayley riscontrato dal presente lavoro; altrettanto non si può dire per altri come il 
bisogno di rinforzo per la motivazione di competenza, l’essere poco persistenti 
nell’impegnarsi, più distraibili e meno curiosi; infatti dai risultati è invece emerso un buon 
livello di autocontrollo. Questo è probabilmente una conseguenza dell’effetto positivo 
esercitato dall’intervento precoce sul socio-emozionale e su alcune aree del funzionamento 
adattivo. 
Sarebbe interessante confrontare questo campione con gruppi di bambini affetti da altre 
disabilità intellettive o disturbi del comportamento allo scopo di comprendere quanto gli 
aspetti descritti nella presente ricerca dipendano dalla sindrome di Down stessa o siano da 
attribuire ai disturbi del neurosviluppo in generale. 
I livelli di stress nei padri dei gruppi di bambini massaggiati e dei loro confronti non 
differiscono in maniera significativa. Entrambi hanno il valore maggiore nel Difficult 
Child e pressoché uguale. Invece nel Totale, Parental Distress e Parent Child Dysfunctional 
Interaction i punteggi sono leggermente più alti tra i padri dei massaggiati. Bisogna 
considerare che il confronto è stato fatto tra 8 e 5 soggetti per mancanza di un dato nei 
riceventi solo il counselling. Anche le madri di entrambi i gruppi risultano stressate nella 
stessa misura sempre con il Difficult Child uguale e valori più alti nei massaggiati per le 
altre scale. Questi riscontri indicano che il Massaggio Infantile non rende il bambino meno 
difficile alla percezione del genitore probabilmente perché le variabili coinvolte nell’area 
Difficult Child sono molte e non conosciute, spesso casuali, di tipo genetico, soprattutto 
nell’influenzare certe caratteristiche temperamentali, e anamnestiche; si ricorda infatti che 
il gruppo dei massaggiati della presente ricerca non è stato randomizzato con l’altro di 
confronto ed ha presentato problematiche internistiche maggiori. Questo potrebbe anche 
essere il motivo dei suoi più alti valori in Parental Distress e Parent Child Dysfunctional 
Interaction. 
I padri e le madri dell’intero campione seguito a Stella Maris sono stressati allo stesso 
livello, come è emerso dall’analisi statistica, con i punteggi leggermente superiori nei padri 
in Parental Distress e Parent Child Dysfunctional Interaction e uguali in Difficult 
Child,probabilmente perché il ruolo di questi ultimi a 36-48 mesi cambia; infatti 
cominciano a relazionarsi di più con il figlio divenuto più grande e quindi più vivace, 
richiedente maggiore attenzione nella sua entrata in comunità e partecipazione alla vita 
familiare; le madri invece sono da sempre molto coinvolte nell’interazione e quindi 
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abituate alla disabilità e sono loro ad aver praticato maggiormente il Massaggio Infantile, 
sperimentandone gli effetti a distanza. Comunque nei livelli Parental Distress e Parent 
Child Dysfunctional Interaction influisce molto anche il caso. 
Si è osservato dai risultati che all’aumentare del livello intellettivo globale del figlio si 
riduce significativamente lo stress nel padre, in particolare migliorano il senso di 
competenza genitoriale, l’umore, la relazione coniugale, la percezione di ricevere un buon 
supporto sociale; questo è vero però per il Quoziente Intellettivo Verbale e non per il 
Quoziente Intellettivo di Performance, probabilmente perché il linguaggio, soprattutto 
espresso, dei bambini Down è in generale più carente delle abilità visuo-spaziali per cui un 
suo progresso ha un effetto positivo maggiore sul Parental Distress. Un buon 
funzionamento cognitivo del bambino, compreso il Quoziente Intellettivo di Performance, 
promuove anche una migliore relazione con il padre che si sente da lui rinforzato e non lo 
vede come un elemento negativo. La correlazione negativa non esiste tra quozienti WIPPSI 
e scala Difficult Child del padre in quanto il figlio viene percepito come difficile in base 
anche al suo funzionamento adattivo carente, come detto, nell’Autonomia, Salute e 
Sicurezza, Comunità e Comunicazione soprattutto, alle caratteristiche temperamentali e 
comportamentali insieme alle problematiche di tipo internistico e altre ancora. 
Nelle madri invece lo stress totale non correla negativamente con il livello intellettivo 
globale del figlio, però la scala PCDI si riduce significativamente al miglioramento di 
quest’ultimo e del quoziente di Performance del bambino, a indicare che un suo buon 
funzionamento cognitivo migliora l’interazione con la mamma e viceversa, soprattutto 
però per quanto concerne le prestazioni di performance che, secondo il profilo tipico e 
anche di questo campione, è un punto di forza nella Sindrome di Down con valori nel 
gruppo dei non massaggiati vicini all’intervallo medio della normalità. La causa della 
diversità nei risultati tra padre e madre potrebbe essere ricercata nel ruolo delle due figure 
genitoriali: la madre si occupa di più del figlio osservandone maggiormente le carenze 
nelle abilità adattive, non a caso interagisce più positivamente con lui all’aumentare del 
punteggio nel Quoziente Intellettivo di Performance, quindi i suoi livelli di stress totale 
non dipendono dai progressi nelle funzioni cognitive; in effetti si ricorda come il DSM5 
definisce la disabilità intellettiva sulla base del Quoziente Intellettivo insieme al 
funzionamento adattivo perché anche con valori nel primo normali, può mancare la 
capacità di ragionamento in situazioni di vita reale. Anche la mancanza di correlazione 
negativa tra quozienti WIPPSI e scala Difficult Child nel padre conferma comunque 
l’importanza della componente adattiva nell’influenzare i livelli di stress genitoriali. Infine 
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si deve considerare che la fascia di età 36-48 mesi è complessa anche nello sviluppo tipico 
perché i bambini non sono ancora completamente autonomi, necessitano di maggior 
attenzione nei loro primi contatti con la comunità, di essere istruiti su come comportarsi in 
svariati contesti per cui possono essere percepiti come difficili dai loro genitori a 
prescindere dalla presenza di disabilità. Sarebbero quindi necessari ulteriori 
approfondimenti allo scopo di valutare le stesse correlazioni anche ad età successive. 
I risultati hanno riportato una correlazione positiva statisticamente significativa tra i 
Quozienti Intellettivi Totale e di Performance dei bambini del gruppo in studio e il loro 
funzionamento adattivo, suggerendo che in tale campione essere più intelligenti nelle 
prestazioni che richiedono una buona organizzazione visivo-motoria ha una positiva 
ricaduta sulle abilità adattive ma non nelle socio-emozionali probabilmente perché in 
questa scala è coinvolta molto anche la personalità del bambino. Potrebbe essere 
interessante studiare gli aspetti del successo nel socio-emozionale delle persone Down 
rispetto al loro temperamento, ricerca che non è stato possibile eseguire nel presente lavoro 
sperimentale. 
I livelli di stress totale dei padri e delle madri a 12 mesi non hanno influenzato 
significativamente il Composito generale adattivo del figlio a 36-48 mesi, ma per le 
mamme è stata evidenziata una correlazione negativa tra PCDI a 12 mesi e dominio 
Concettuale a 36-48, a indicare che la buona relazione con il bambino ad un anno possa 
essere in grado di promuovere a distanza di 2-3 anni le capacità nelle aree Comunicazione, 
Competenze Prescolari e Autocontrollo. 
La correlazione positiva tra stress totale e individuale a 12 mesi nei padri e dominio pratico 
nel funzionamento adattivo del figlio a 36-48 mesi è probabilmente casuale. 
Dai risultati riguardanti la correlazione a 36-48 mesi tra dati riscontrati nel Parentig Stress 
Index-Short Form e quelli al questionario Bayley è emerso che lo stress totale del padre e 
della madre influenza significativamente il funzionamento adattivo del bambino ed è 
soprattutto la buona interazione con lui a promuovere l’aspetto socio-emozionale: più il 
genitore si sente vicino al figlio e rinforzato da lui più quest’ultimo avrà interesse nel 
mondo, necessità di comunicare ed esprimere emozioni. 
Le Funzioni Visive a 6 e 12 mesi non hanno mostrato correlazione significativa con i 
quozienti Griffiths a 12 mesi e WIPPSI a 36-48. Si può affermare quindi che stereopsi e 
acuità visiva a 6 e 12 mesi non hanno un ruolo predittivo per l’outcome cognitivo dei 
bambini a distanza di 2-3 anni probabilmente perché di tratta di parametri semplici e 
soprattutto selettivi a differenza delle valutazioni WIPPSI e Griffiths che forniscono una 
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idea più globale dello sviluppo intellettivo, richiedente l’esame di molti altri fattori; quindi 
la visione, rappresentando solo uno di questi, da sola non è in grado di prevedere 
l’evoluzione del bambino nel suo funzionamento cognitivo. 
 
12.2 CONCLUSIONI 
Il presente lavoro sperimentale è stato indirizzato a verificare il mantenimento nel tempo, a 
distanza di 2-3 anni, degli effetti positivi ottenuti con un intervento di arricchimento 
ambientale precoce basato sul Massaggio Infantile entro i 6 mesi di vita accompagnato al 
counselling bimensile nel primo anno in bambini con Sindrome di Down; pertanto ha 
rappresentato la continuazione dello studio, citato nella parte teorica di questa 
dissertazione, condotto dall’équipe della Fondazione stella Maris (G. Purpura et al. , 2014) 
che ha dimostrato come una presa in carico di tale tipo sia in grado di promuovere 
significativamente lo sviluppo delle funzioni visive a 6 mesi e per la stereopsi anche a 12; 
inoltre migliorare il funzionamento cognitivo globale a 9 mesi e nelle scale Personale-
Sociale e Performance a 12 mesi, ridurre i livelli di stress totale nei genitori e favorire nei 
bambini un profilo temperamentale con alta reattività positiva; pur in maniera non 
scientificamente dimostrata; infine permettere una più veloce acquisizione di alcune tappe 
dello sviluppo motorio, tra cui in particolare il controllo del capo, e migliori competenze 
nelle aree gioco e comunicazione del funzionamento adattivo, sempre non 
significativamente. 
Si è cercato quindi di comparare all’interno di un gruppo di 14 bambini Down seguiti 
all’I.R.C.C.S Stella Maris il funzionamento cognitivo, socio-emozionale, adattivo e lo 
stress genitoriale a 36-48 mesi di 8 soggetti che hanno ricevuto oltre al counselling 
bimensile il Massaggio Infantile, rispetto a 6 casi che non hanno beneficiato di 
quest’ultima pratica. Il livello intellettivo di tutto il campione è stato confrontato con 
quello di 8 bambini che hanno eseguito la presa in carico presso la loro ASL di 
appartenenza che non prevede né il Massaggio Infantile, né il counselling. Questo gruppo è 
stato scelto escludendo i soggetti non in grado di rispondere alle valutazioni ed 
equiparando le caratteristiche socioculturali ed anamnestiche al campione seguito presso 
l’I.R.C.C.S Stella Maris. 
Inoltre sono state valutate nei 14 bambini con Sindrome di Down la capacità delle funzioni 
visive a 6 e 12 mesi di influenzare lo sviluppo cognitivo a 36-48 mesi e le correlazioni tra 
funzionamento adattivo, socio-emozionale e intellettivo di questi soggetti a 36-48 mesi e 
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stress genitoriale alla stessa età e tra quest’ultimo, però a 12 mesi, e valutazione globale 
alla Bayley a 36-48 mesi; inoltre tra funzionamento cognitivo e profilo socioemozionale e 
adattivo dei bambini. 
I risultati ottenuti dall’analisi statistica devono essere interpretati tenendo conto dei fattori, 
più volte citati, come la scarsa numerosità del campione, la mancanza di dati, il 
reclutamento casuale dei gruppi di bambini massaggiati e non che ha condizionato un certo 
svantaggio dei primi a causa di alcune loro problematiche internistiche. Inoltre gli stessi 
test utilizzati nelle valutazioni, soprattutto i cognitivi, sono grossolani non cogliendo sottili 
differenze e possono risentire di molte variabili casuali, culturali, genetiche e legate a certe 
caratteristiche temperamentali e comportamentali del bambino. 
Trattandosi di uno studio pilota su pochi casi, si è fatto ricorso ad una statistica non 
parametrica per verificare la significatività dei confronti e delle correlazioni ricercate. 
A proposito del funzionamento cognitivo si è concluso che esso è rimasto stabile nel tempo 
dai 12 ai 36-48 mesi con un lieve decremento dei punteggi dovuto all’accrescimento e 
soprattutto che è molto buono il Quoziente Intellettivo Totale, intorno ai limiti inferiori 
della norma con Quoziente Intellettivo Verbale e Quoziente Intellettivo di Performance 
all’interno della stessa e seguenti il profilo tipico della Sindrome di Down, ossia 
componente di performance maggiore della verbale; in particolare i non massaggiati hanno 
ottenuto un Quoziente Intellettivo di Performance piuttosto alto e ai limiti della 
significatività per essere migliore di quello dei confronti. Il lieve svantaggio dei 
massaggiati sembra attribuibile alle numerose variabili sopracitate, soprattutto le 
anamnestiche; è comunque rilevante il Quoziente Intellettivo Verbale nei limiti inferiori 
della norma di questi ultimi e superiore al Quoziente Intellettivo di Performance di loro 
stessi e dei riceventi solo il counselling, a indicare che questa pratica rimane da consigliare 
per la sua capacità di migliorare e mantenere a distanza di 2-3 anni discrete competenze 
verbali. 
Dal confronto tra i soggetti della presente ricerca con il campione seguito presso altri centri 
di riabilitazione, che riflette la diversa presa in carico rispetto a quella della Fondazione 
Stella Maris, è emerso che il Quoziente Intellettivo Totale di quest’ultimo risulta 
nettamente inferiore a quello dei primi, dimostrando l’efficacia del counselling 
accompagnato dal Massaggio Infantile nel promuovere e mantenere lo sviluppo cognitivo 
dei bambini con Sindrome di Down a 36-48 mesi. 
Anche il funzionamento adattivo, secondo i risultati, è rimasto stabile nel tempo, con un 
leggero miglioramento non significativo soprattutto nelle scale vivere in casa e motoria e 
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non si discosta molto dalla normalità, pur rimanendone sotto. Il dominio sociale ha il 
valore più alto seguito dal concettuale e infine dal pratico. I massaggiati hanno ottenuto 
punteggi inferiori rispetto ai controlli, in particolare nell’area comunità, dove lo svantaggio 
si mostra ai limiti della significatività. Ottimo riscontro si è verificato nella scala socio-
emozionale in cui i bambini Down sono comparabili a quelli con sviluppo tipico. 
Quindi si può concludere che l’intervento precoce secondo il Protocollo Stella Maris ha 
permesso di mantenere a distanza di 2 anni una discreta capacità di adattamento, anche se 
rimangono alcune aree di debolezza. Lo svantaggio relativo dei massaggiati rispetto ai non 
massaggiati potrebbe essere attribuibile alle loro problematiche internistiche; lo svantaggio 
non è evidente nel socio-emozionale dove tutto il campione ha mostrato competenze entro 
lo standard per l’età; quindi è questa la scala in cui la presa in carico secondo il Protocollo 
Stella Maris ottiene i risultati migliori. 
Per quanto riguarda lo stress totale nei genitori a 36-48 mesi i risultati ne hanno mostrato 
un aumento nel tempo ma a livelli non clinicamente importanti, come effetto 
dell’accrescimento. Rilevante è la riduzione significativa nella madre e lieve nel padre del 
distress individuale e di quello legato alla relazione disfunzionale con il figlio a dimostrare 
che l’intervento precoce ha ottenuto una positiva ricaduta sulla capacità dei coniugi di 
interagire con il bambino accettandone la disabilità e di aumentare il loro senso di 
competenza, umore e percezione di supporto sociale. 
A 36-48 mesi è diventato alto il punteggio nella percezione del bambino come difficile 
(DC), oltre i limiti della normalità, sul quale possono avere un ruolo non solo la disabilità 
stessa ma anche la personalità del figlio, l’età, le problematiche mediche e il profilo 
adattivo. 
Dalle correlazioni si è concluso che il miglioramento nel funzionamento cognitivo globale 
del bambino (Quoziente Intellettivo Totale) si accompagna ad una riduzione significativa 
dello stress totale del padre, delle scale Parental Distress (solo per Quoziente Intelletivo 
Totale e Quoziente Intellettivo Verbale) e del Parent Child Dysfunctional Interaction (per 
tutti i quozienti), ma non del Difficult Child. Nelle madri al contrario l’aumento del livello 
intellettivo del figlio non influenza lo stress totale; solo il Parent Child Dysfunctional 
Interaction diminuisce all’aumentare dei Quoziente Intellettivo Totale e Quoziente 
Intellettivo di Performance. 
Queste evidenze suggeriscono che il funzionamento cognitivo dei bambini modifica in 
parte lo stress nei genitori, con una ricaduta più alta nei padri rispetto alle madri, le quali 
traggono beneficio solo nella capacità di interagire positivamente con il figlio, 
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probabilmente perché si occupano maggiormente di lui, notandone le carenze nella 
componente adattiva. La scala Difficult Child, in cui quest’ultima sembra avere un ruolo 
più importante, non ha infatti correlazione con i quozienti WIPPSI. 
Altra osservazione ottenuta dall’analisi statistica riguarda l’influenza del Quoziente 
Intellettivo Totale e Quoziente Intellettivo di Performance sul funzionamento adattivo, ma 
non su quello socio-emozionale del bambino, che dipende anche dal temperamento; inoltre 
i livelli di stress totale a 36-48 mesi di entrambi i coniugi correlano negativamente con la 
componente adattiva e il Parent Child Dysfunctional Interaction anche con la socio-
emozionale e nella madre il valore in questa scala più basso a 12 mesi ha condizionato 
migliori prestazioni nel dominio concettuale a 36-48. 
Si può quindi concludere dallo studio che la presa in carico precoce con il counselling nel 
primo anno e il Massaggio Infantile mantengono a 36-48 mesi alcuni effetti positivi: un 
Quoziente Intellettivo Totale migliore di quanto descritto in letteratura e di quello dei 
bambini Down riceventi altri tipi di intervento; un funzionamento adattivo discreto 
nonostante alcune variabili anamnestiche come la prematurità, le malformazioni e le 
patologie associate e soprattutto un alto livello socio-emozionale paragonabile allo 
sviluppo tipico; una riduzione dello stress individuale dei genitori e di quello legato ad una 
relazione disfunzionale con il figlio. 
La ricerca ha evidenziato che il livello cognitivo, soprattutto di performance, del bambino 
e lo stress del padre e della madre influenzano il suo funzionamento adattivo e che la 
componente socio-emozionale del figlio risente molto della buona interazione con il 
genitore. 
Il Massaggio Infantile non ha permesso di ottenere prestazioni migliori nei test di 
valutazione probabilmente per le numerose variabili, più volte citate, coinvolte in questo 
studio, soprattutto la scarsa numerosità del campione, ma rimane una pratica da consigliare 
visti i buoni risultati sul Quoziente Intellettivo Verbale e sulla scala socio-emozionale.  
Le Funzioni Visive a 6 e 12 mesi non hanno dimostrato correlazione positiva con il 
funzionamento cognitivo globale né a 12 né a 36-48 mesi, per cui si può concludere che 
valutazioni così selettive non sono in grado di prevedere a distanza di tempo l’outcome 
intellettivo dei bambini con Sindrome di Down che richiede l’esame di molte altre variabili 
oltre a stereopsi e acuità visiva.  
I risultati suggeriscono infine di proseguire il counselling anche oltre la prima infanzia per 
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